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感谢 读者 在 “当代 心理 科学 名 著 译 从 "前 驻足 和 浏览。 

我 们 为 什么 要 译 介 和 出 版 这 套 从 书 ? 

学 术 会 通 时 代 。 科 学 与 技术 从 来 都 在 为 历史 的 发 展 和 人 类 的 进步 助跑 ,这 在 
我 们 身 处 之 时 代 尤 为 显著 。 在 这 新 纪 喷 薄 、 百 业 腾 蚤 、 中 华 数 千年 文明 将 再 现 辉煌 
的 历史 时 刻 ,中 国 的 心理 学 工作 者 应 该 有 所 作为 。 

心理 学 正 日 益 走 近 和 路 入 我 们 的 生活 。 目 前 它 几 平 已 成 “热学 "。 林 林 总 总 冠 
以 “心理 学 ”名 谓 的 出 版 物 不 断 更 新 着 书店 和 读者 的 书架 。 心 理学 不 再 神秘 。 但 也 
不 必 讳 言 ,从 “心理 学 ”这 棵 大 树 繁 衍 开 来 的 过度 茂 密 的 梳 划 ,使 其 主干 合 显得 有 些 
不 明了 。 严肃 的 心理 学 工作 者 应 该 做 些 修 枝 整 叶 的 工作 。 没 有 心理 学 主干 的 承 
托 , 心 理学 之 树 的 常 绿 是 不 能 长 久 的 。 培 水 固 干 是 本 译 从 的 宗旨 。 

我 们 的 目光 还 应 看 得 更 远 。 国 内 外 均 有 学 者 断言 ,心理 学 将 成 为 21 世纪 的 
“ 显 学 "。 我 们 同意 这 一 观点 。 这 并 非 心理 学 家 的 自 大 , 某 种 意义 上 ,这 是 科学 发 展 
史 的 必然 走向 。 心 理学 是 研究 人 类 自身 奥秘 的 科学 ,即使 在 近代 科学 诞生 之 前 的 
所 谓 “前 科学 ”的 粗放 时 代 , 人 类 就 已 开始 或 一 直 在 关注 自身 (我 )。 先 哲 们 深刻 的 
理性 思考 中 蕴涵 着 无 数 实质 为 心理 学 的 问题 。 仅 就 “ 知 ”的 领域 而 言 ,以 当代 著名 
心理 学 家 ,发 生 认识 论 者 皮 亚 杰 的 理论 分 析 , 所 谓 “ 格 物 致知 ”, 实 际 包 合 着 一 种 “ 双 
向 建构 "的 过 程 。 人 类 的 知识 ,不 管 是 群体 ,还 是 个 体 ,其 构成 都 是 这 一 双 刚 建物 的 
产物 , 即 人 (类 ) 在 认识 世界 的 同时 ,自身 的 认 知 结构 也 得 到 了 提升 ;而 扯 ,Ki( 类 ) 又 
不 断 使 用 在 认识 世界 的 过 程 中 锤炼 的 “ 认 知 结构 这 一 利器 , 反 身 解剖 自己 的 认识 
(甚至 包括 认 知 结构 本 身 ), 并 及 于 其 他 专属 于 “人 ”的 领域 -意识 的 .思想 的 . 情 
感 的 .人际 的 .个 性 的 诸多 方面 。 这 种 自我 解剖 的 功能 , 唯 有 “地 球 上 最 美的 花 
条 一 思维 着 的 精神 ”才能 做 到 , 它 是 人 类 精神 的 本 质 所 在 。 而 且 , 随 着 人 类 自身 
的 发 展 , 它 会 变 得 越 来 越 自觉 和 深入 。 心 理学 地 位 的 日 益 凸 显 正 是 与 此 相伴 随 的 。 
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当今 社会 的 发 展 已 为 之 提供 了 许多 佐证 。 现 代 文明 的 历史 进程 紧迫 呼唤 科学 
心理 学 的 介入 ,因为 现代 化 的 核心 是 人 的 现代 化 。 现 代 化 的 大 厦 须 以 “人 ”为 支撑 
点 。 以 现代 人 的 智慧 .理性 、 道 德 和 情操 ,才能 真正 构成 现代 的 文明 。 这 对 正在 进 
行 现代 化 建设 的 当代 中 国 来 说 ,具有 更 加 现实 的 意义 。 

RA: 当 人 们 惊 呼 知 识 濒于 “大 爆炸 ”之 时 ,必然 更 期 望 破解 知识 获得 过 程 之 恋 
以 实现 真正 的 学 习 的 革命 ; 当 教 育 终于 从 应 试 模式 的 藩 和 葛 中 解脱 出 来 回归 素质 教 
育 的 正确 方向 时 ,就 更 要 求教 育 的 过 程 符合 人 才 成 长 的 自身 规律 ; 当 培 养 新 一 代 学 
子 的 创新 精神 和 创造 能 力 关 平 一 个 国家 和 民族 的 兴衰 大 业 时 ,充分 发 据 管 力 的 潜 
能 和 探索 其 有 效 的 培养 途径 必然 更 显 重 要 。 人 们 面临 的 问题 似乎 也 更 多 了 ,例如 ， 
当知 识 经 济 和 信息 时 代 的 特质 日 益 改 变 人 们 的 生存 状态 和 生活 方式 时 ,如 何 才 能 
保持 人 们 自身 的 健康 身心 和 塑造 健全 的 人 格 ? 当 现代 生活 的 压力 在 人 与 家 庭 、 人 
与 群体 ,人 与 社会 的 关系 中 注入 了 新 的 特征 时 ,如 何 正确 处 理 这 些 关 系 以 达 于 彼此 
的 和 谐 与 适应 ? 当 本 由 人 所 创造 和 发 明 的 外 化 的 技术 却 在 与 人 的 额 颜 中 ,显现 出 
凌驾 于 人 的 态势 时 ,如 何 重 铸 人 的 尊严 和 恢复 精神 力量 的 能 动 地 位 ? 当 僵 益 先 进 
的 技术 把 人 导入 愈益 复杂 的 人 机 系统 时 ,究竟 是 “ 物 从 于 人 ”; 还 是 “人 从 于 物 ”, 或 
是 “人 物 相 容 ”, 又 怎样 相 容 ? 如 此 等 等 。 所 有 这 些 问 题 , 都 需要 心理 学 作出 回答 。 

当然 ,就 心理 学 目前 的 发 展 水 平 而 言 , 它 为 这 些 问题 所 能 提供 的 答案 和 解释 ， 
与 人 们 对 它 的 要 求 相 比 , 尚 有 相当 的 距离 。 有 学 者 认为 ,心理 学 是 一 门 “ 准 科学 ” 
(Almost Science) ,或 至 少 目前 是 如 此 。 一 来 是 因为 心理 学 受到 研究 方法 的 制约 ， 
缺少 有 效 的 研究 手段 。 例 如 ,在 脑 电 图 的 记录 成 为 可 能 之 前 ,要 想 研究 梦 的 生理 基 
础 几乎 是 天 方 夜 谭 ; 二 是 因为 心理 学 的 研究 还 受到 诸多 实际 操作 和 伦理 的 限制 。 
心理 学 不 可 能 为 了 探 明 感知 觉 的 关键 期 而 人 为 地 将 要 儿 幽 闭 于 光 、 声 隔绝 的 环境 。 
正 是 基于 这 样 一 些 原因 , 同 物理 、 化 学 等 纯粹 的 自然 科学 相 比 , 心 理学 从 来 都 不 是 
那么 “过 硬 ”。 但 是 ,我 们 间 样 应 该 看 到 ,在 科学 心理 学 诞生 以 来 的 百 余 年 中 ,科学 
技术 已 有 了 长 足 的 进步 ,自然 科学 各 分 支 领域 所 取得 的 成 果 为 心理 学 研究 突 被 可 
区 提供 了 可 能 。 尤 其 是 大 脑 和 神经 科学 的 新 进展 为 探讨 心理 学 的 生理 机 制 打下 了 
坚实 的 基础 ;而 社会 的 发 展 . 人 类 自身 文明 程度 的 提高 以 及 社会 科学 的 此 药 与 深 
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学 发 展 史 以 及 科学 哲学 研究 的 日 益 深入 (比如 进化 论 思想 在 心理 发 生发 展 中 的 应 
A) ,也 为 心理 学 构筑 正确 的 理论 框架 提供 了 启发 与 指导 。 心 理学 的 研究 无 论 从 方 
法 还 是 从 内 容 看 ,都 已 今 非 昔 比 。 An 
的 婴儿 期 , 现 已 长 成 足 中 学 步 的 幼 童 。 唯 其 沿 幼 , 才 会 有 21 世纪 的 青春 可 期 。 
理学 已 成 为 当今 于 厚 发 展 的 生命 科学 的 一 个 重要 组 成 部 分 ， 人 
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ERIE, 
让 我 们 再 把 视线 收 至 当代 。 一 个 不 讳 的 事实 是 :由 于 近代 科学 心理 学 发 端 于 
西方 ,西方 学 者 比 我 们 稍稍 领先 了 儿 步 。“ 他 山 之 石 , 可 以 攻 玉 ”。 我 们 是 积极 的 合 
来 主义 者 。 我 们 希望 从 一 种 多 元 的 视野 中 ,以 某 种 开放 的 气息 ,吸纳 他 人 之 长 处 ， 
此 所 谓 “ 大 道 多 容 ” 的 心态 , 当 为 今日 中 国学 人 所 取 。 
当然 ,我 们 在 做 这 件 “ 拿 来 ”的 工作 时 ;应 该 保持 一 分 清醒 ,这 又 与 心理 学 的 学 
科 特 色 不 无 关系 。 心 理学 是 一 门 既 具 一 般 性 ,更 具 多 样 性 的 学 科 。 一 般 性 主要 体 
现在 人 的 心理 活动 规律 的 普遍 性 上 ,心理 学 以 揭示 此 规律 为 已 任 。 多 样 性 则 表现 
为 两 个 方面 。 一 是 学 科 的 多 样 性 。 心 理 现 象 并 非 绎 绢 之 物 , 它 是 在 人 的 诸多 实践 
领域 的 活动 中 表现 出 来 的 。 因 此 ,人 的 实践 活动 领域 的 多 样 性 决定 了 它 必 然 分 枝 
繁茂 , 且 多 有 交叉 。 另 一 多 样 性 则 与 文化 有 关 。 不 同 的 文化 势必 会 在 它们 所 研究 
和 表述 的 心理 学 上 打上 各 自 的 烙印 ,甚至 在 心理 学 的 基础 部 分 也 难以 避免 ,在 那些 
与 社会 文化 关系 密切 的 领域 则 更 是 如 此 。 这 样 说 并 不 否认 其 普 让 性 。 规 律 的 普遍 
性 和 文化 的 特殊 性 (多 样 性 ) 的 共存 关系 , 恰 如 生 物体 基因 型 和 表现 型 的 统一， 
因此 ,心理 学 也 许 是 一 门 最 具 多 样 性 的 学 科 了 。 目 前 ,在 世界 范围 内 ,特别 是 
在 科技 发 达 的 西方 ,在 各 个 重要 的 心理 学 分 支 领域 ,产生 了 一 些 各 具 特 色 、 各 有 便 
重 的 心理 学 流派 ,出 现 了 一 些 具有 世界 影响 的 著名 的 心理 学 家 及 其 代表 性 著作 ， 
在 最 能 体现 一 般 性 和 普遍 性 的 基础 心理 学 部 分 ,更 诞生 了 一 批 成 熟 的 ,经 受 了 时 间 
学 验 的 专著 。 所 有 这 些 , 均 应 被 视 为 人 类 知识 库 中 的 财富 。 把 它们 介绍 给 中 国 的 
学 术 界 ,可 为 中 国 的 心理 和 教育 工作 者 打开 一 扁 睦 望 当代 心理 科学 发 展现 状 和 研 
完成 果 的 窗口 ,从 而 更 好 地 把 握 心 理科 学 的 发 展 脉络 。 我 们 认为 ,这 无 论 从 促进 心 
理学 在 中 国 的 发 展 , 提 高 中 国 心理 学 的 教学 和 研究 的 整体 水 平 ,壮大 我 们 的 学 术 队 
伍 , 还 是 从 推广 普及 和 深化 心理 学 知识 在 智力 开发 与 训练 .人 才 培 养 与 评估 .人 事 
与 组 织 管理 \ 心 理 健康 与 教育 等 实践 领域 的 运用 ,都 是 一 项 极 有 意义 的 工作 。 
因此 ,基于 上 述 种 种 思考 , 选 译 当代 西方 心理 学 名 著 的 想法 就 自然 产生 了 。 和 而 
县 我 们 设想 , 它 应 是 一 套 成 系列 的 丛书 ,其 范围 应 尽 可 能 地 涵盖 各 个 主要 的 心理 学 
领域 ,以 名 家 名 著 为 取材 对 象 ,以 学 术 性 和 权威 性 为 入 选 的 标准 ,试图 使 读者 能 从 
这 套 从 书 中 形成 关于 科学 心理 学 的 “主干 ”形象 ,并 为 当前 国内 心理 学 界 的 研究 提 
供 借鉴 与 指导 。 我 们 的 这 些 想 法 首先 在 华东 师范 大 学 心理 学 系 的 儿 位 教授 中 酝酿 
并 取得 共识 ,旋即 得 到 华东 师范 大 学 出 版 社 领导 的 赞同 ,继而 迅速 组 成 了 选编 委员 
会 及 其 工作 班子 。 基 于 出 版 同类 从 书 国内 尚 无 先例 ,为 慎重 计 , 我 们 又 拜访 了 中 国 
心理 学 界 几 位 德高望重 的 著名 学 者 陈 立 、 草 其 诚 . 张 厚 译 、 王 黑 教授 ,征询 他 们 的 意 
多 。 他 们 对 出 版 这 套 丛 书 的 计划 均 表 肯定 与 效 许 , 且 欣 然 应 允 担 任 从 书 的 顾问 。 
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他 们 还 对 选编 工作 提出 了 许多 指导 性 的 原则 和 建议 ,一 再 鼓励 我 们 要 把 “好 事 做 
好 ”, 其 语 殷 扎 , 其 情 切 切 。 无 疑 , 这 极 大 地 增强 了 我 们 完成 这 一 任务 的 信心 。 

本 套 从 书 名 日 “当代 ”, 具 体 指 近 十 余年 来 的 作品 ,或 是 问世 稍 旱 , 近 年 又 再 版 
流行 者 。 时 间 是 判断 学 术 著 作 之 生命 力 的 良好 尺度 。 但 立足 "当代 ”, 与 判断 名 著 
的 时 间 间 距 的 要 求 , 两 者 之 间 显 然 是 矛盾 的 。 我 们 试图 从 中 寻找 某 种 平衡 点 。 确 
定 选择 的 时 限 不 超过 20 世纪 80 年 代 , 就 是 对 两 者 的 兼顾 。 当 然 , 更 重要 的 是 对 作 
品 的 内 在 学 术 价 值 的 把 握 。 这 正 是 编 委 会 的 工作 重心 所 在 。 因 此 ,那些 既 反 映 某 
学 科 领 域 的 最 新 研究 成 果 , 又 对 后 继 的 学 科 发 展 具有 前 瞻 性 启示 意义 , 且 为 当今 学 
者 所 公认 的 有 影响 的 作品 ( 含 某 些 成 熟 的 基础 心理 学 的 教科 书 ), 为 本 丛书 的 选择 
目标 。 全 套 从 书 容量 约 25 种 ,内 容 涉及 教育 与 发 展 心理 学 ( 售 智 力 理论 ) FRO 
理学 和 实验 心理 学 .社会 心理 学 .管理 心理 学 等 方面 ,在 三 五 年 内 陆续 出 版 。 

现在 ,从 动议 至 今 仅 及 年 余 ,“ 当 代 心 理科 学 名 著 译 从 ”的 首 批 作品 就 奉献 于 读 
者 面前 了 。 选 编 委 员 会 和 译 校 者 都 尽 了 全 力 , 当然 不 足 之 处 终 所 难免 。 我 们 诚 是 
期 盼 心理 学 界 同仁 和 广大 读者 的 批评 与 指正 。 在 此 译 从 成 书 之 际 ,我 们 尤其 感谢 
华东 师范 大 学 出 版 社 的 大 力 支持 。 出 版 社 领导 人 的 远见 和 决断 使 丛书 得 以 迅速 面 
世 。 出 版 社 社 长 朱 杰 人 教授 和 副 总 编辑 阮 光 页 教授 还 亲自 参加 了 选编 委员 会 选编 
工作 组 的 工作 ,从 而 保证 了 选编 委员 会 工作 的 高 效 运转 。 这 是 一 次 恰 快 的 合 必 。 

最 后 ,我 们 想 表 达 我 们 全 体 选 编 委 员 会 同仁 们 最 诚 更 的 愿望 ,这 也 是 我 们 编译 
这 套 从 书 的 最 核心 的 初 襄 : 今 日 播种 西方 译 从 ,为 的 是 来 年 收获 中 国 的 名 著 ! 随 着 
新 世纪 曙光 的 到 来 , 随 着 中 国 现代 化 进程 的 高 歌 猛 进 , 中 国 的 心理 学 家 既 有 能 力也 
有 信心 ,贡献 于 世界 科学 与 文明 更 多 创造 性 的 成 果 。 我 们 深信 , 待 以 时 日 ,当代 中 
国 心 理学 家 名 著 译 从 ?也 会 出 现 于 西方 ! 


“当代 心理 科学 名 著 译 从 "选编 委员 会 
1999 年 0 月 15 日 ” 
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《行为 遗传 学 》 的 翻译 和 审 校 工作 即将 结束 ,作为 本 书 翻译 的 组 织 者 和 审 校 者 ， 
在 提 笔 为 本 书写 一 篇 译 者 前 言 的 时 候 , 记 忆 的 闸门 徐徐 开启 ， 许多 往事 出 现在 脑 
海里 。 

对 行为 遗传 学 的 兴趣 以 及 向 国内 引 介 此 类 专著 的 想法 可 以 沁 述 到 上 世纪 二 入 
十 年 代 。1978 年 文化 大 革命 之 后 恢复 招收 研究 生 ， 我 和 我 的 三 位 同学 一 一 李 其 维 
教授 、 王 振 字 教授 、 康 清 镶 ( 因 病 早 逝 ) 一 一 有 幸 成 为 华东 师范 大 学 教育 系 发 展 心理 
学 专业 的 首 批 研究 生 ( 当 时 全 国 仍 未 有 独立 的 心理 学 系 ), 师 从 著名 心理 学 家 左 企 
侠 教 授 。 凶 在 给 我 们 讲授 “儿童 心理 学 "专业 课时 ,专门 准备 了 有 关 儿 童心 理发 展 
生理 基础 的 内 容 , 其 中 特别 介绍 了 行为 遗传 学 的 研究 方法 及 研究 成 果 , 还 要 求 我 们 
开拓 学 术 视 野 ,进一步 汲 取 分 子 遗 传 学 的 相关 知识 。 由 于 众所周知 的 原因 ,在 文 北 
大 草 命 之 前 行为 遗传 学 也 如 同心 理学 的 命运 一 样 ,被 认为 是 “ 伪 科 学 ”, 因 而 国内 长 
期 以 来 ,关于 儿童 心理 发 展 的 生理 基础 的 研究 以 及 对 心理 的 遗传 制约 性 的 探讨 几 
乎 被 视 为 禁区 , 鲜 有 学 人 问津 。 之 后 ,时 有 巧合 ， 我 给 本 科 生 的 教学 实习 ,又 正好 是 
讲授 “儿童 心理 学 "中 有 关 儿 童心 理发 展 的 生理 基础 等 相关 章节 ， 于 是 我 又 收集 了 
不 少 行为 遗传 学 方面 的 参考 资料 以 充实 讲课 内 容 。 这 次 讲课 义 使 我 得 有 机 仿 进 过 
步 较 系 统 地 学 习 了 行为 遗传 学 。 这 些 讲 课 的 笔记 和 讲义 也 成 为 随后 丰 净 记 版 欧 
《儿童 心理 学 光 李 丹 、 刘 金 花 等 ,华东 师范 大 学 出 版 社 ,1991 EE ES BRR 
的 生理 基础 ”这 一 章 的 部 分 内 容 。 在 三 年 研究 生 的 学 习 和 教学 实习 的 同时 ,我 和 鞭 
他 三 位 研究 生 同 学 还 参加 了 一 一 项 上 海 全 市 的 双生 子 研究 的 协作 项 目 。 这 项 研究 是 
采用 行为 遗传 学 中 普遍 采用 的 李 生 儿童 研究 方法 , 即 对 间 卵 和 和 蛋 孵 双生 子 进 行 艳 
关 比 较 ， ,从 生理 (如 身高 和 体重 等 ) 和 心理 (如 智力 ) 两 方面 进行 测 查 ， 然后 对 测 得 数 
据 进行 相关 分 析 , 以 获得 关于 遗传 和 环境 因素 对 造成 双生 子 对 内 某 种 差异 的 相对 
EH. 所 得 结果 “双生 子 智力 相关 的 测 查 报告 一 -关于 智力 发 展 因素 的 初步 探讨 ” 
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一 文 发 表 在 《心理 科学 文摘 》1980 年 第 二 期 上 。 同 期 中 还 发 表 了 李 其 维 教授 撰写 
的 “行为 遗传 学 中 的 挛 生 儿童 研究 方法 综述 ?一 文 。 该 文 收 集 了 当时 所 能 收集 到 的 
国外 行为 遗传 学 中 使 用 双生 子 研 究 方法 获得 的 一 些 研究 成 果 , 并 对 此 方法 的 利 浆 
做 出 评价 。 在 此 需要 提 及 的 是 ,当时 正 是 文革 浩劫 刚刚 结束 不 久 , 心 理学 处 于 百 雇 
待 兴 的 恢复 阶段 ,国内 尚 无 公开 出 版 的 任何 心理 学 学 术 刊 物 。 在 此 情况 下 ,华东 师 
大 心理 学 系 的 同仁 们 在 《4 心理 科学 通讯 》( 现 《心理 科学 》 的 前 身 ) 尚 未 复刊 的 情况 
下 ,编辑 了 《心理 科学 文摘 》 这 一 内 部 刊物 。 我 们 的 这 两 篇 论文 虽然 只 能 在 内 部 发 
表 , 但 因为 它们 是 我 国 在 文化 大 革命 之 后 进行 行为 遗传 学 研究 的 最 新 成 果 , 因 此 其 
意义 似乎 超过 文章 本 身 , 而 且 至 今 还 有 一 定 的 影 
义 的 双生 儿童 研究 ,还 是 广义 的 行为 遗传 学 研究 ,在 我 国 后 续 研究 的 开展 其 数 寥 
容 。 由 于 种 种 原因 ,我 们 自己 也 没有 能 再 在 行为 遗传 学 方面 继续 进行 研究 。 

不 过 ,机 缘 终 于 使 我 与 行为 遗传 学 再 一 次 又 有 了 接触 。1989 年 3 月 下 和 外 ,我 
作为 合作 培养 的 博士 研究 生来 到 了 我 的 美国 导师 Steven G. Vandenberg 教授 工 
作 的 美国 科罗拉多 大 学 波 德 分 校 (University of Colorado，Boulder) 的 行为 遗传 学 
研究 所 (The Institute for Behavioral Genetics) 访 学 。 行 为 遗传 学 研究 所 位 于 风景 
如 画 的 落 基 山脉 的 妹 斗 山脚 下 ,研究 所 的 入 口 处 悬挂 着 的 一 张 放 大 的 挛 生 姐妹 的 
照片 十 分 令 人 注目 。 我 的 导师 Steven G. Vandenberg 教授 是 一 位 著名 的 心理 学 
和 行为 遗传 学 家 。 他 是 本 书 在 对 第 二 作者 John C. Defries 教授 进行 介绍 时 提 及 
的 人 "在 1970 年 Steven G. Vandenberg 教授 和 John C. Defries 教授 创办 了 美国 
《行为 遗传 学 》 杂 志 。 在 我 到 达 后 不 久 , 他 就 介绍 我 与 所 长 John C，Defries 教授 见 
面 , 当 年 我 们 在 一 起 愉快 交谈 和 合影 的 情景 至 今 还 历历 在 目 。 在 访 学 期 间 ,我 向 时 
师 和 其 他 教授 了 解 和 收集 了 不 少 行为 遗传 学 方面 的 资料 ,其 中 就 有 本 书 的 最 旱 版 
本 《McClearn & Defries, 1973) 和 之 后 出 版 的 教科 书 (Pliomin，Defries & 
McClearn, 1980), REP, 两 年 之 后 Steven G. Vandenberg 教授 因 患 帕 金 森 病 
去 世 。 他 一 生 进行 了 很 多 心理 学 和 行为 遗传 学 方面 的 研究 并 打 写 了 头 量 论文 ,我 
在 回国 时 和 他 的 夫人 一 起 从 中 选择 了 具有 代表 性 的 二 十 多 篇 论文 ,准备 结集 翻译 
出 版 训 但 加 国之 后 ,由 于 我 的 研究 方向 和 工作 中 心 一 直 在 心理 测量 和 测验 方 
当然 ,这 也 是 Steven G. Vandenberg 教授 期 望 我 在 中 国 做 的 ;因为 他 认为 
中 国人 口 众多 ,有 很 好 的 抽样 和 制订 测验 量 表 常 模 的 条 件 。 但 我 总 为 未 能 沿 着 行 
为 遗传 学 的 方向 多 做 些 研 究 , 向 国内 同行 们 较 全 面 地 介绍 这 方面 的 研究 进展 (包括 
我 的 导师 和 他 的 那些 杰出 同事 们 的 工作 ) 而 感到 遗憾 。 

本 书 的 翻译 和 审 校 者 之 一 刘 晓 陵 ， 在 其 博士 生 专业 课时 曾 选 修了 地 其 维 教 提 
讲授 的 “现代 智力 理论 的 元 理论 分 析 ” 课 程 ,她 也 因此 对 李 生 (双生 ) 研 究 方法 产生 











了 深厚 兴趣 。 在 她 访 学 美国 期 间 (2002 年 ) 有 幸 聆听 了 本 书 的 第 一 作者 ,著名 的 行 
为 遗传 学 家 Robert Plomin 教授 在 Gustavus Adolphus 大 学 举办 的 第 38 届 诺 贝尔 
论坛 (2002 年 10 月 1 至 2 日 ) 上 所 做 的 题 为 “天 性 和 教养 ;遗传 与 环境 对 行为 发 展 的 
影响 ”(Nature and Nurture; Genetic and Environmental Influences on Behavioral 
Development) 的 演讲 。 她 在 回国 之 后 和 我 共同 撰写 并 发 表 了 “行为 遗传 学 研究 之 
新 进展 ”(《 心 理学 探 新 》,2005 年 第 2 期 ) 的 论文 。 应 该 说 ,这 为 日 后 由 她 担任 本 书 
的 主要 译 校 者 ,一 定 程 度 上 提前 作 了 学 术 上 的 “ 预 热 ”。 当 我 和 我 的 研究 生 们 获知 
“当代 心理 科学 名 著 译 从 ” 编 委 会 选 定 ¢ 行 为 遗传 学 》 一 书 ,并 让 我 们 承担 翻译 任务 
时 都 很 兴奋 ,因为 这 是 很 好 的 再 一 次 学 习 和 了 解 当代 行为 遗传 学 发 展 状况 和 未 来 
趋势 的 机 会 ,虽然 我 们 清楚 地 知道 翻译 这 本 书 的 工作 不 会 轻松 ,但 是 我 的 博士 研究 
生 们 依然 很 高 兴 地 接受 了 这 个 挑战 。 事 实 果然 不 出 所 料 ,《 行 为 遗传 学 》 一 书 的 翻 
译 和 和 审 校 工作 遇 到 了 很 多 困难 ,从 2006 年 1 月 至 2007 年 12 月 , 它 整整 花费 了 两 
年 的 时 间 才 得 以 完成 。 这 本 书 的 译 校 工作 倾注 了 大 多 人 的 辛勤 劳动 。 翻 译 工作 全 
部 由 我 的 博士 研究 生 承 担 。 他 们 是 : 刘 晓 陵 (在 职 博士 研究 生 、 华 东 师 范 大 学 心理 
学 系 讲 师 ); 温 暖 (博士 研究 生 ); 王 小 慧 (在 职 博士 研究 生 、 华 东 师 范 大 学 特殊 教育 
系 讲师 ); 杨 诬 平 (在 职 博士 研究 生 ,2007 年 8 月 获 博士 学 位 )。 具 体 分 工 如 下 ; 温 
暖 (第 1 章 、 第 2 章 . 第 3 章 . 第 4 章 . 第 5 章 、 第 6 章 ); 杨 摩 平 、 刘 晓 陵 (第 7 章 、 第 
13 章 第 14 章 . 第 15 章 ,第 16 章 ); 王 小 慧 (第 8 章 . 第 9 章 、 第 10 章 .第 11 章 、 第 
12 章 ); 温 暖和 刘 晓 陵 (术语 表 和 主题 索引 ); 刘 晓 陵 (中 文 版 序 、 前 言 和 作者 简介 )， 
杨 疹 平 (目录 )。 另 外 ,温暖 和 陈 锦 ( 硕 士 研究 生 ,2007 年 8 月 获 硕 士 学位) 翻译 了 
附录 部 分 。 全 书 的 审 校 工作 由 刘 晓 陵 和 我 共同 完成 。 

在 整个 翻译 和 审 校 的 过 程 中 ,为 了 确保 翻译 的 准确 性 ,我 们 查阅 了 大 量 的 相关 
书籍 和 期 刊 。 关 于 遗传 学 各 分 支 术语 的 翻译 ,我 们 主要 参照 科 学 出 版 社 2006 年 出 
版 的 工具 书 《遗传 学 名 词 %; 同时 还 曾 向 许多 专家 求教 ,例如 , 曾 向 华东 师范 大 学 脑 
功能 基因 组 研究 所 胡 应 和 教授 请 教 和 求证 ;我 们 也 曾 就 书 中 所 涉及 的 某 些 日 文 的 
译 法 向 华东 师范 大 学 日 语系 主任 徐 敏 民 教授 求助 。 另 外 ,我 们 还 得 到 了 很 多 人 的 
帮助 ,例如 ,华东 师范 大 学 原 副 校 长 童 祖 光 和 图 书馆 的 老师 在 我 们 借阅 有 关 参 考 图 
书 提供 了 诸多 便利 。 另 外 ， 华东 师范 大 学 出 版 社 教育 与 心理 编辑 室 主 任 彭 星 军 同 
忘 对 本 书 的 最 后 完成 更 是 付出 良 多 ,他 和 本 书 的 第 一 作者 保持 着 密切 的 联系 ,在 他 
的 努力 下 ,Robert Plomin 教授 欣然 为 本 书 扎 写 了 中 文 版 序 。 看 到 本 书 的 出 版 问 
世 ， 作 为 本 书 翻译 工作 的 组 织 者 和 审 校 者 ,我 对 当代 心理 科学 名 著 译 丛 编 委 会 ,对 
为 之 作出 贡献 的 众多 学 生 、 同 事 和 朋友 的 感谢 难以 言 表 ， 正 因为 有 了 你 们 的 辛勤 
劳动 ,坚强 支持 和 热情 关心 , 才 使 这 项 巨大 的 工程 得 以 完成 ， 了 却 了 我 多 年 的 遗憾 
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和 心愿 。 如 果 左 任 侠 教 授 Steven G. Vandenberg 教授 在 天 有 灵 , 他 们 一 定 也 会 感 
到 欣慰 和 高 兴 的 。 

本 书 的 第 一 作者 Robert Plomin 教授 在 中 文 版 序 的 末尾 热情 洋溢 地 写 道 ; 热 
切 地 期 盼 能 够 在 未 来 的 几 十 年 中 目睹 行为 遗传 学 的 繁荣 景象 ! 我 们 也 用 切 地 希望 
本 书 的 出 版 能 为 我 国 的 行为 遗传 学 ,心理 学 和 其 他 相关 学 科 的 发 展 产生 有 益 的 影 
响 和 推动 作用 。 尽管 我 和 我 的 研究 生 们 勉 为 其 难 尽力 企 望 做 好 本 书 的 翻译 和 审 校 
工作 ,但 限于 我 们 的 水 平 , 书 中 肯定 会 有 许多 论 误 ,不 有 要 之 处 ,恳请 读者 不 音 指正 。 


金 瑜 
于 华东 师范 大 学 
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我 们 的 教科 书 怡 厦 行 为 遗传 学 在 中 国 诞生 之 际 被 译 成 中 文 , 本 书 的 合作 者 和 
我 本 人 为 此 感到 由 圳 的 高 兴 与 荣幸 。 这 不 仅仅 是 为 我 们 自己 感到 高 兴 , 更 是 为 行 
为 遗传 学 领域 感到 高 兴 , 因为 在 这 个 令 人 兴奋 的 时 代 ，, 中 国 为 遗传 学 领域 取得 进步 
提供 了 巨大 机 会 。 

在 过 去 的 一 个 世纪 里 ,中 国 遗 传 学 家 为 植物 和 动物 和 遗传 学 作出 了 重要 贡献 。 
中 国 对 医学 遗传 学 的 贡献 也 越 来 越 有 影响 ,包括 医学 遗传 学 中 最 常见 疾病 中 典型 
疑难 病症 的 遗传 学 ,例如 心脏 病 和 痛 症 , 均 与 认识 最 复杂 、 最 普通 的 问题 一 一 行为 
直接 有 关 。 随 着 中 国 持续 快速 发 展 成 为 经 济 之 强国 ,由 于 行为 问题 而 造成 社会 损 
失 , 因 而 行为 问题 的 严重 性 将 与 医学 问题 旗 鼓 相当 。 其 中 最 突出 的 是 抑 帮 等 心理 
健康 问题 ,与 健康 有 关 的 .引起 肥胖 和 吸烟 等 问题 的 行为 ,以 及 诸如 学 习 困难 这 样 
的 儿童 问题 。 在 整个 人 口中 尽力 治疗 和 预防 这 些 行为 问题 实 属 重要 一 一 例如 , 努 
力 减 轻 压 力 和 焦虑 ,努力 减少 饮食 和 增强 锻炼 ,以 及 开发 更 加 有 效 的 教育 方案 。 热 
而 ,所 有 的 这 些 行为 都 显示 出 显著 的 遗传 影响 ,这 意味 着 某 些 个 体 对 这 些 问题 的 址 
传 易 受 性 较 之 他 人 更 高 。 与 以 整个 人 口 为 对 象 的 撒 大 网 起 干预 相 比 , 直 接 针 对 遗 
传 风险 最 高 的 个 体 的 干预 很 可 能 更 具 效 果 和 效率 。 REF RR EE RM FZ 
性 ,从 而 在 问题 出 现 之 前 就 采取 措施 加 以 预防 ,这 正 是 整个 预防 医学 的 最 就 BR 
而 且 , 遗 传 学 还 能 够 引领 出 称 为 个 人 化 医学 (personalized ee 
身 定制 的 干预 和 治疗 措施 ,而 不 再 是 千篇一律 的 治疗 定式 。 和 Sy 

由 于 过 去 发 生 过 文化 大 革命 ， AR a pe 
尽管 文化 大 革命 是 出 于 政治 原因 而 发 起 的 ,但 如 果 说 其 多 少 存在 一 一 定 程度 的 理性 ， 
那 就 是 相信 除却 环境 差异 、 所 有 的 人 都 是 相同 的 假设 。 人 们 之 间 存 有 的 遗传 差异 
HAMT. 环境 主义 一 一 学 习 造 就 了 我 们 一 - 始 于 官方 对 李 森 特 遗传 理论 的 认 
可 ,该 理论 公开 反对 孟 德 尔 发 现 的 基本 遗传 继承 定律 。 中 国 在 遗传 学 方面 取得 的 
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成 功 随 之 停 洁 ,尽管 这 可 能 无 法 与 文化 大 革命 中 失去 的 许多 生命 相提并论 。 

令 人 欣慰 的 是 中 国 又 作为 杰出 贡献 者 回归 到 了 农业 和 动物 繁殖 等 应 用 遗传 
学 、 医 学 遗传 学 和 基础 遗传 学 领域 。 除 北京 和 上 海 已 有 的 研究 力量 之 外 , 随 着 中 国 
其 他 地 区 正在 建立 赤 出 的 研究 中 心 , 以 及 香港 遗传 学 专家 的 加 入 ,这 些 专业 研究 必 
将 为 遗传 学 研究 在 质量 和 数量 上 的 巨大 进步 商定 坚实 的 基础 。 

最 让 我 感到 激动 的 是 目睹 了 行为 遗传 学 在 中 国 的 起 步 。 除 北京 和 上 海 启 动 了 
精神 病 遗 传 学 研究 工作 ,2006 年 中 国 科学 研究 院 心理 学 研究 所 也 成 立 了 行为 遗传 
学 研究 中 心 。 中 心 的 主任 孙 中 生 教授 和 其 他 五 位 研究 人 员 正 在 运用 转基因 动物 模 
型 研究 行为 的 分 子 和 神经 病 学 基础 。 中 国 在 动物 繁殖 遗传 学 上 的 强大 实力 使 中 国 
雄 避 于 行为 遗传 学 的 动物 模型 研究 之 列 。 另 外 ,正如 本 书 所 强调 的 ,数量 遗传 学 其 
至 在 分 子 遗传 学 的 时 代 依 然 保 持 了 重要 的 地 位 。 有 鉴于 此 ,我 同时 也 向 新 近 成 立 
的 中 国 儿 童 和 成 人 双生 子 登 记 处 表示 祝贺 。 

尽管 数量 遗传 学 将 继续 保持 其 重要 性 ,但 行为 遗传 学 研究 的 未 来 将 仰 仗 于 分 
子 遗 传 学 。 对 行为 具有 广泛 遗传 影响 的 整个 基因 组 的 DNA 序列 的 测定 工作 , 宣 
告 了 行为 遗传 学 研究 的 新 纪元 即将 到 来 。 随 着 我 们 努力 去 认识 基因 、 脑 和 行为 之 
间 的 连接 路 径 ,DNA 将 把 行为 研究 整合 到 生命 科学 中 去 。 分 子 遗 传 学 前 进 的 步伐 
快 得 惊人 。 例 如 , 自 本 书 第 四 版 出 版 以 来 ,该 领域 又 已 取得 了 一 些 至 关 重要 的 进 
展 , 比 如 可 以 用 邮票 大 小 的 微 阵列 测定 成 百 上 千 DNA 标记 的 基因 型 ,或 者 评估 我 
们 全 部 基因 的 表达 割 析 图 。 3 
o 随 着 中 国 把 行为 也 纳入 遗传 学 研究 的 视野 ,我 们 期 待 中 国 将 通过 与 国际 科学 
短 的 合作 取得 巨大 进步 。 因 为 中 国 作为 行为 遗传 学 的 后 来 加 入 者 ,所 以 我 希望 中 
国 的 研究 者 能 够 跳 过 数量 遗传 学 和 分 子 遗传 学 在 行为 研究 方面 曾经 出 现 的 错误 ， 
并 成 为 行为 遗传 学 研究 的 领导 者 而 非 跟从 者 。 以 人 口 为 例 , 数 量 遗 传 学 几 十 年 来 
的 行为 研究 所 得 到 的 主要 教训 就 是 只 有 相当 大 的 样本 规模 才能 得 烈 可 靠 的 遗传 和 
TRER o 数量 遗传 学 研究 尤其 需要 跨越 天 性 和 教养 这 样 的 初级 问题 ;而 提出 与 
发 展 变化 和 连续 性 有 关 的 * 与 遗传 同 质 性 和 异 质 性 有 关 的 ,以 及 与 天 性 和 教养 之 间 
的 交互 作用 有 关 的 更 赋 意 义 的 问题 。 分 子 遗 传 学 过 去 十 年 的 行为 研究 得 独 同 一 个 
教训 :因为 遗传 影响 是 由 众多 影响 微弱 的 基因 产生 的 ,所 以 需要 超 术 规模 的 样 表 来 
检验 DNA 与 像 行 为 这 样 的 复杂 性 状 之 间 的 联结 是 否 可 和 车。 而 对 中 国 而 言 , 大 规 
模样 本 不 成 问题 1 ws 

尽管 行为 遗传 学 在 中 国 才刚 刚 起 步 ,但 基于 上 述 理 由 ,我 热切 地 期 盼 能 够 在 未 
来 的 几 十 年 中 目睹 行为 遗传 学 的 繁荣 景象 ! 
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Robert Plomin 是 位 于 伦敦 的 精神 病 学 研究 所 的 行为 遗传 学 y 
家 ,并 担任 社会 .遗传 和 发 育 性 精神 病 学 研究 中 心 的 副 主 任 。 研 
究 中心 的 目标 是 把 遗传 和 环境 研究 策略 结合 起 来 探究 行为 的 
发 展 ,这 也 是 Plomin 的 研究 主题 。 他 目前 正在 研究 1994 年 到 
1996 年 期 间 , 在 英格兰 出 生 的 所 有 双生 子 , 主 要 探究 儿童 早期 
的 发 育 延迟 以 及 其 与 行为 问题 的 联系 。1974 年 ,在 位 于 奥斯汀 
的 得 克 萨 斯 大 学 获得 心理 学 博士 学 位 后 ,他 到 科罗拉多 大 学 波 
德 分 校 的 行为 遗传 学 研究 所 与 John Defries .Gerald MoClearn + 
事 , 一 起 开创 了 好 几 个 贯穿 整个 生命 进程 的 行为 发 展 的 双生 子 
和 收养 纵向 研究 。 从 1986 年 到 1994 年 ,他 与 McClearn 7 #24 
法 尼 亚 州立 大 学 共事 。 他 们 用 分 开 抚养 和 一 起 抚养 的 近 老年 
的 双生 子 来 研究 老龄 化 ,还 设计 出 老鼠 模型 来 测定 复杂 行为 系 
统 的 基因 。Plomin 目前 的 兴趣 是 利用 分 子 遗 传 学 的 力量 来 测定 
心理 特征 的 基因 。 他 曾 担任 行为 遗传 学 会 主席 。 





John C. Defries 是 科罗拉多 大 学 波 德 分 校 的 行为 遗传 学 研究 
所 所 长 和 心理 学 教授 。1961 年 他 在 伊利 诺 盆 大 学 获得 农业 博 
士 学 位 (受过 数量 遗传 学 的 专业 训练 ), 之 后 在 研究 所 工作 了 6 
年 。1962 年 ,他 开始 研究 老鼠 的 行为 遗传 学 ,第 二 年 ， 作为 加 利 
福 尼 亚 大 学 柏 克 莱 分 校 遗 传 学 研究 人 员 , 他 在 Gerald MoClearn 
的 实验 室 从 事 研究 。1964 年 回 到 伊利 诺 伊 大 学 后 ， DeFries 全 
面 启动 了 实验 室 老 鼠 开 放 场 行为 的 遗传 分 析 ， RAAT ES 
选择 家 系 和 控制 家 系 所 做 的 经 典 的 双向 选择 实验 。 三 年 以 后 ， 
他 加 入 了 MeCleam 于 1967 年 创建 的 行为 遗传 学 研究 所 。1970 
年 ,DeFries 与 Steven G. Vandenberg 创办 了 《行为 遗传 学 》 杂 
志 ;1975 年 DeFries 与 Robert Plomin 创立 了 科罗拉多 上 收养 项 
目 。 二 十 多 年 来 ,DeFries 的 研究 兴趣 主要 集中 在 阅读 困难 的 
遗传 学 问题 上 ,他 还 任 科罗拉多 学 习 障碍 研究 中 心 主任 一 职 。 
1982 年 至 1983 年 ， 他 曾 担任 行为 遗传 学 会 主席 ， 1992 年 获得 
学 会 授予 的 Th，Dobzhansky 杰出 研究 奖 , 1994 年 成 为 美国 科 
学 促进 协会 (J 组 ,心理 学 ) 会 员 。 
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Gerald E. McCleam 是 宾夕法尼亚 州立 大 学 大 学 公园 校区 的 
Evan Pugh 讲座 教授 和 健康 与 人 类 发 展 学 院 院 长 。1954 年 在 威 
期 康 星 大 学 获得 博士 学 位 后 ,他 先后 在 耶鲁 大 学 . 艾 歼 根 大 学 
(Aliegheny Coliege) 以 及 加 利 福 尼 亚 大 学 柏 克 莱 分 校 任教 , 直 
S 1965 年 来 到 科罗拉多 大 学 。1967 年 ,他 在 卷 里 创立 了 行为 
遗传 学 研究 所 。1981 年 , McCleam 到 宾夕法尼亚 州立 大 学 担 
任 健康 与 人 类 发 展 学 院 院 长 和 副 研究 主管 。 他 还 是 生物 行为 
健康 项 目 和 发 展 与 健康 遗传 学 中 心 的 首席 创建 人 。 他 与 宾 夕 
法 尼 亚 州 立 大 学 的 同事 们 开展 的 老鼠 研究 注重 两 个 方面 :与 毒 
是 有 关 的 过 程 和 行为 与 生理 衰 者 。 过 和 失 15 年 来 ,他 与 Robert 
Plomin\ 宾 夕 法 尼 亚 州 立 大 学 以 及 瑞典 的 同事 一 直 投 身 于 遗传 
和 环境 对 瑞典 双生 子 老龄 化 的 模式 和 比率 的 影响 的 大 规模 研 
Ro McCleam 还 曾 担任 行为 遗传 学 会 主席 , 并 于 1994 年 获得 
国家 老龄 化 研究 所 授予 的 MERIT 奖 。 





Peter McGuffin 是 伦敦 国王 大 学 的 医学 研究 委员 会 (英国 ) 社 
会 ,遗传 和 发 育 性 精神 病 学 研究 中 心 (MRC SGDP Centre) t + 
任 。 他 曾 任 位 于 威尔士 卡 迪 弗 地 区 的 威尔士 大 学 医学 院 心理 
医学 分 部 的 教授 和 主任 。1972 年 从 利益 大 学 医学 院 毕 业 后 . 
在 伦敦 贝 士 伦 皇家 莫 蒋 利 医院 (Bethlem Royal and Maudsley 
ospital) 专 门 从 事 精 神 病 学 研究 之 前 , 他 曾 接受 了 一 段 时 期 的 
内 科学 研究 生 训 练 。1979 年 ,他 被 评选 为 医学 研究 委员 会 会 
员 * 并 在 伦敦 的 精神 病 学 大 学 和 美国 密苏里 州 圣 路 易 斯 的 华 感 
颁 大 学 医学 院 接受 遗传 学 培训 。 他 在 这 个 期 间 完 成 了 有 史 以 
来 第 一 篇 有 关 精 神 分 裂 症 遗传 连锁 研究 的 十 未 论文 答 半 。 随 
后 他 开展 了 抑郁 和 其 他 精神 障碍 的 家 庭 和 双生 子 研究 ,试图 把 
遗传 和 环境 影响 的 探查 整合 起 来 。 他 目前 依然 围绕 这 一 主题 
继续 开展 工作 ,同时 还 结合 了 分 子 遗 传 学 技术 及 其 在 正 BANS 
态 行为 上 的 应 用 。McGuffin 自 1995 年 以 来 一 直 担任 国际 精神 
病 遗 传 学 会 的 主席 一 职 ,也 是 大 不 列 颠 医学 科学 院 的 创始 人 和 
院士 。 











以 重新 发 现 孟 德尔 遗传 定律 为 开端 \ 以 人 类 基因 组 DNA 序列 草图 的 完成 为 xvii 


尾声 的 遗传 学 是 20 世纪 的 重大 科学 成 就 之 一 。 心理 学 在 过 去 数 十 年 里 所 取得 的 
最 杰出 进步 就 是 对 遗传 因素 的 重要 作用 的 认识 和 理解 不 断 得 以 深化 。 诞 传 学 不 是 
像 邻 里 闲谈 那样 仅 起 点 滴 作 用 一 一 它 是 心理 学 和 其 他 行为 科学 的 核心 ， 事实 上 ， 
遗传 学 是 所 有 生命 科学 的 核心 。 遗传 学 为 生物 学 和 行为 科学 架 起 了 桥梁 ,并 为 作 
为 行为 科学 的 心理 学 在 生物 科学 领域 内 赢得 一 席 之 地 助 了 一 辟 之 力 ， 遗传 学 拥有 
多 种 研究 策略 ,比如 探查 遗传 和 环境 因素 影响 的 双生 子 和 收养 研究 ( 称 为 数量 遗传 
学 ), 以 及 测定 具体 基因 的 策略 ( 称 为 分 子 生物 学 )。 行为 遗传 学 则 应 用 这 些 遗 传 研 
究 策 略 来 专门 研究 行为 ， othe N 
学 (药物 行为 反应 的 遗传 学 )。 

本 书 的 目的 就 是 要 和 大 家 分 享 行为 遗传 学 令 人 振奋 的 事情 ,我 们 确信 ,最 近 几 
年 在 这 个 领域 ,已 经 获得 了 某 些 属于 行为 科学 的 最 为 重要 的 发 现 。 本 书 是 更 早 版 
本 (McClearn & Defries，1973) 之 后 出 版 的 教科 书 (Plomin，Defries， 妨 
McClearn, 1980) 的 第 四 版 。 前 面 儿 版 以 行为 遗传 学 的 方法 为 重点 。 第 三 版 
(Plomin, Defries, McClearn Rutter，1997) 全 部 重新 编写 ， ERFEUR HES 
为 核心 。 此 次 第 四 版 增加 了 合作 者 Peter McGuffin, 他 是 精神 病理 学 数量 和 耸 子 
遗传 学 分 析 的 专家 。 本 版 继续 以 已 经 获知 的 心理 学 和 精神 病 学 的 遗传 学 知识 作为 
重点 ， 而 不 是 强调 我 们 是 如 何 获得 这 些 知识 的 。 本 版 的 目的 不 在 书 将 学 下 谢 缘 战 
行为 遗传 学 家 ,而 是 把 行为 科学 .生物 科学 和 社会 科学 领域 内 的 学 生 引 入 行为 遗传 
学 领域 。 此 次 第 四 版 参考 了 这 一 飞速 发 展 领域 的 数 百 个 新 文献 ,更 新 了 内 容 。 此 
外 还 新 增 了 认 知 神经 科学 一 章 , 对 进化 心理 学 一 章 进 行 了 大 幅 扩展 ， 彻底 修订 并 扩 
充 了 介绍 数量 遗传 学 分 析 的 附录 ， 还 提供 了 演示 行为 遗传 学 概念 和 方法 的 互动 式 
网 址 。 





我 们 从 导论 式 的 第 1 章 开 始 , 祈 愿 借 此 能 够 激发 读者 学 习 处 于 行为 科学 内 的 
遗传 学 的 兴趣 。 接 下 来 几 章 呈现 的 是 基本 的 遗传 规律 ,遗传 的 DNA 基础 ,寻找 遗 
传 影响 和 测定 具体 基因 的 方法 。 余 下 部 分 则 重点 阐述 心理 学 和 精神 病 学 的 遗传 学 
研究 成 果 。 其 中 最 知名 的 领域 有 认 知 障碍 和 认 知 能 力 、 精 神 机 能 障碍 ,以 及 人 格 。 
我 们 还 介绍 了 心理 学 中 新 近 引 入 遗传 学 的 领域 ; 认 知 神经 科学 .健康 心 理学 、 老 龄 
化 和 进化 心理 学 。 之 后 ,介绍 的 是 以 遗传 学 观点 观察 的 环境 。 把 环境 作为 遗传 学 
教科 书 的 一 章 来 介绍 , 乍 一 看 可 能 有 点 奇怪 ,但 是 ,事实 是 遗传 学 研究 已 经 取得 环 
境 如 何 影响 心理 发 展 的 重要 发 现 。 最 后 一 章 是 对 未 来 的 展望 ;21 世纪 的 行为 遗传 xiii 
学 。 数 量 遗 传 学 和 分 子 遗 传 学 在 这 些 章节 中 交织 在 一 起 。 行 为 遗传 学 最 令 人 振奋 
的 进步 就 是 开始 具有 了 测定 影响 行为 的 具体 基因 的 能 力 。 

由 于 行为 遗传 学 是 综合 遗传 学 和 行为 科学 的 交叉 学 科 , 所 以 它 具 有 复杂 性 。 
在 保证 如 实 介绍 的 前 提 下 ,我 们 尽 可 能 简单 地 撰写 此 书 。 尽 管 我 们 的 覆盖 面具 有 
代表 性 ,但 是 并 非 面面俱到 或 者 是 百科 全 书 式 的 。 历 史 和 方法 学 方面 的 内 容 安排 
成 专栏 和 附录 的 形式 ,目的 是 为 了 保证 本 书 的 重点 :介绍 我 们 业已 了 解 到 的 遗传 学 
和 行为 。 附录 概括 介绍 了 统计 学 .数量 遗 传 学 理论 以 及 称 为 模型 拟 合 的 数量 遗传 
学 分 析 。 互 动 式 网 址 :http://statgen.iop.kcl.ac.uk/bgim 作 为 本 版 的 特色 ,为 附录 
提供 了 实际 运用 的 演示 。 该 网 址 由 Shaun Purcell( 伦 敦 精神 病 学 研究 所 ) 设 计 和 纺 
写 , 他 同时 还 负责 修订 了 附录 。 

下 面 列 出 各 大 行为 遗传 学 协会 的 网 页 ,上 载 由 该 领域 的 有 用 信息 :行为 遗传 学 协 

”会 (http://www. bga. org) ,国际 精神 病 遗 传 学 会 (http://www. ispg net), 国 际 双生 
子 研究 协会 (http://kate. pc helsinki/fi/twin/ists. html)。 在 互联 网 Chttp;// taxa. 
psyc. missouri, edu/ bgnews/) 上 也 能 找到 行为 遗传 学 的 近期 新 闻 。 在 参考 文献 后 还 
列 出 了 其 他 有 关 的 互联 网 资源 。 

为 使 研究 略 具 个 人 化 色彩 ,本 节 还 点 缀 了 二 十 几 个 介绍 行为 遗传 学 研究 人 员 
的 简短 的 、 自 传 体式 的 ”人 物 小 传 >。 人 物 小 传 意 在 具有 代表 性 ,而 不 是 推出 最 杰出 
研究 人 员 的 光荣 榜 。 为 强化 此 目的 ,本 版 大 多 数 的 人 物 小 传 都 与 以 前 的 版 本 不 相 
同 。 我 们 特别 在 本 版 中 尽量 增加 了 年 轻 科学 家 的 小 传 。 BIG AA ATER Be 
照片 的 同行 们 致谢 。 cae Ae Na 

许多 同行 提出 的 建议 使 本 书 受 益 匪 浅 ,无 法 逐一 致谢 。 感 谢 组 织 此 次 修订 工 
作 的 Becky Allmark 和 Louise Webster, 以 及 使 原 本 松散 的 结尾 变 得 严密 的 
Megan Burns。 与 前 一 版 一 样 ,Jodi Simpson 和 Mary Louise Byrd 在 我 们 平淡 乏味 
的 内 容 上 再 次 创造 了 奇迹 。 人 
意 , 是 她 鼓励 我 们 接受 此 次 修订 任务 ,并 推动 了 本 书 的 出 版 。 
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一 些 有 关 行 为 的 最 重要 的 新 发 现 都 涉及 到 遗传 学 。 例 如 ,孤独 症 ( 第 11 章 ) 是 1 
儿童 期 少见 但 严重 的 一 种 疾病 , 患 儿 表 现 为 社会 性 退缩 .回避 目光 或 身体 接触 . 明 
显 的 交流 障碍 以 及 行为 刻板 。 在 20 世纪 80 年 代 以 前 ,孤独 症 被 认为 是 由 于 冷淡 
的 ,拒绝 的 双亲 或 脑 损 伤 等 环境 因素 造成 的 。 但 是 遗传 学 研究 通过 比较 同 卵 双生 
子 和 异 卵 双 生子 的 患 病 风险 ,其 中 同 卵 双 生子 在 遗传 上 完全 相同 (如 同 克隆 ) ,而 异 
卵 双 生子 仅 共 有 一 半 的 遗传 结构 , 表明 了 遗传 对 孤独 症 存 在 相当 大 的 影响 。 如 果 
同 卵 双生 子 之 一 为 孤独 症 患 儿 , 那 么 另 一 名 双生 子 患 孤 独 症 的 风险 率 是 60%。 对 
于 异 卵 双生 子 而 言 ,风险 率 则 为 0%。 分 子 遗传 学 研究 正 着 手 确定 影响 孤独 症 的 
遗传 易 患 性 的 特定 基因 。 

在 儿童 期 后 期 ,对 男孩 而 言 , 研 究 者 尤其 关注 一 系列 的 注意 力 缺 陷 和 破坏 性 行 
为 问题 (第 11 章 )。 注 意 力 问题 通常 都 伴随 着 活动 过 度 , 而 这 双重 问题 又 常常 导致 
攻击 性 和 破坏 性 行为 。 在 过 去 几 年 中 ,若干 双生 子 研究 表明 被 称 为 注意 力 缺 陷 多 
动 症 (ADHD) 的 注意 力 和 活动 过 度 问题 是 高 度 可 遗传 的 ,但 攻击 性 和 破坏 性 行为 
则 不 然 。ADHD 是 行为 领域 中 最 早 被 测定 出 具体 基因 的 疾病 之 一 。 

与 大 学 生 更 为 有 关 的 是 人 格 特质 ,诸如 好 冒险 (通常 称 作 感觉 寻求 ;第 12 BE), 
毒品 吸食 和 滥用 (第 13 章 )、 学 习 能 力 (一 般 认 知 能 力 ;第 9 章 ) 等 。 所 有 这 些 研究 
领域 的 双生 子 研究 都 一 致 显示 出 存在 相当 大 的 遗传 影响 ,而 且 最 近 刚 发 现 影响 遗 
传 率 的 个 体 基因 的 线索 。 这 些 研究 领域 均 是 一 个 重要 的 普遍 原则 的 示例 ;遗传 学 
不 仅 有 助 于 了 解 诸 如 孤独 症 和 多 动 症 这 样 的 疾病 ,而 且 它 对 理解 正常 变异 也 有 重 
要 作用 。 例 如 ,个 体 间 身 高 的 正常 变异 在 很 大 程度 上 是 由 基因 差异 造成 的 。 你 可 
能 会 很 惊讶 地 发 现 体重 差异 与 身高 差异 的 可 遗传 性 几乎 是 一 致 的 (第 13 章 )。 即 
使 我 们 能 够 控制 食量 和 随心 所 欲 地 快速 减肥 ,我 们 之 闻 的 体重 差异 更 多 的 是 先天 
(遗传 ) 的 问题 而 非 后 天 (环境 ) 的 问题 。 那 么 行为 虽 ? 遗传 学 有 助 于 理解 认 知 能 力 
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ho 


(第 8 和 9 章 )、 人 格 ( 第 12 章 ) .学 业 成 就 (第 10 章 ) .自尊 (第 12 章 ) 和 毒品 吸食 
CE 13 革 ) 等 领域 里 的 正常 变异 。 遗 传 因素 的 重要 性 通常 等 同 于 其 他 所 有 因素 的 
总 和 。 

遗传 学 研究 中 最 成 功 的 发 现 之 一 ,是 有 关 生 命 后 期 最 常见 的 行为 疾病 一 一 阿 
和 尔 欧 海 默 症 , 它 那 可 怕 的 记忆 丧失 和 混乱 折磨 着 五 分 之 一 的 孝 孝 老人 (第 SB), 
虽然 阿尔 茨 海 默 症 很 少 发 生 在 60 岁 之 前 ,但 一 些 早 发 性 病例 以 简单 方式 的 世代 相 
传 表 明了 存在 单独 一 个 基因 的 影响 。1992 年 ,14 号 染色 体 上 的 一 个 基因 被 发 现 是 
造成 众多 早 发 性 病例 的 原因 。 

14 号 染色 体 上 的 这 个 基因 不 是 造成 更 常见 的 发 生 在 60 岁 之 后 的 阿尔 茨 海 默 
证 的 原因 。 如 同 许多 行为 疾病 , 晚 发 性 阿尔 茨 海 默 症 不 是 由 一 个 基因 引发 的 。 依 
然 是 双生 子 研究 表明 了 遗传 的 影响 。 双 生子 研究 显示 :如 果 你 的 同 卵 双 生 兄 弟 患 
有 阿尔 滨海 默 症 ,那么 你 的 患 病 风险 率 是 60% ,而 如 果 是 你 的 异 卵 双生 兄弟 患 病 
的 话 , 你 的 患 病 风险 率 则 为 30%。 这 些 发 现 表 明了 遗传 的 影响 。 

甚至 是 对 于 像 晚 发 性 阿尔 芯 海 点 症 这 样 的 复杂 疾病 ,现在 也 已 经 能 够 确定 出 
促 发 这 类 疾病 的 基因 。1993 年 , 与 已 知 的 风险 因素 相 比 ,能 更 好 地 预警 晚 发 性 阿 
乐 注 海 软 症 的 一 个 基因 被 确定 出 来 。 如 果 你 承袭 了 此 基因 的 一 个 特定 结构 (等 位 
基因 ) ,你 患 阿 尔 茨 海 默 症 的 风险 率 大 概要 比 承袭 另 一 个 等 位 基因 者 高 出 4 倍 。 如 
果 你 承袭 了 两 个 等 位 基因 (分 别 来 自 你 的 父母 亲 ) ,你 患 病 的 风险 率 会 更 高 。 早 发 
性 和 了 晚 发 性 阿尔 获 海 默 症 致 病 基因 的 发 现 极 大 地 提高 了 我 们 对 导致 痴呆 的 大 脑 活 
动 的 认识 。 

遗传 学 新 近 发 现 的 另 一 个 例子 与 智力 落后 有 关 ( 第 7 章 )。 几 十 年 来 我 们 知道 
智力 落后 的 一 个 最 重要 的 原因 是 额外 21 号 染色 体 的 遗传 。 个 体 不 只 承袭 了 一 条 
来 自 父亲 ,一 条 来 自 母 亲 的 一 对 21 号 染色 体 ,而 且 还 承袭 了 --- 条 额外 的 通常 是 来 
自 母亲 的 染色 体 。21 -三 体 症 ,通常 称 作 唐 氏 综合 征 ， 是 妇女 担心 高 龄 妊娠 的 主要 
原因 之 一 ,因为 当 母 亲 年 过 四 十 时 唐 氏 综合 征 会 更 常 发 生 。 EERE E 
以 在 妊娠 的 头 几 个 月 里 通过 羊膜 穿刺 术 的 方法 检测 出 来 。 

1991 年 ,研究 者 测定 出 一 个 基因 , 它 是 造成 智力 落后 的 第 二 大 原因 。 这 种 和 
型 的 知 力 落后 称 为 脆性 KIRN. SOSEA X Reki. DUM aT 为 加 是 大 3 
于 发 现 当 携带 脆性 X 等 位 基因 的 染色 体 的 细胞 在 特定 培养 基 中 生长 时 ， 该 携带 脆 
性 X 等 位 基因 的 染色 体 往往 会 发 生 断 裂 。 由 于 男性 仅 有 一 条 X 染色 体 ,所 以 脆性 
X 迟 请 在 男性 中 的 发 生 率 几 乎 是 女性 的 两 倍 。 如 果 --- 名 男孩 在 他 的 X 染色 体 上 有 
脆性 XX 等 位 基因 ,那么 他 将 患 上 此 种 疾病 。 女 性 有 两 条 X 染色 体 ， 因而 只 有 在 两 
条 义 染 色 体 上 都 存在 脆性 X 等 位 基因 时 她 们 才 可 能 发 病 。 当 然 ， 有 一 个 脆性 Xa 
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位 基因 的 女性 也 有 患 病 的 危险 。 脆 性 X 基因 尤其 令 人 关注 的 原因 是 , 它 涉及 了 一 
个 最 新 发 现 的 遗传 缺陷 类 型 , 即 DNA 短 序列 被 错误 地 重复 了 好 几 百 次 。 现 在 我 
们 知道 这 种 类 型 的 遗传 缺陷 也 是 造成 前 述 其 他 若干 疑难 疾病 的 原因 (第 3 章 )。 

对 行为 的 遗传 学 研究 远 不 止 证 明 遗 传 学 对 行为 科学 的 重要 性 这 么 简单 , 它 还 
使 我 们 能 够 探究 基因 是 如 何 影响 行为 的 。 例 如 ,遗传 影响 在 发 育 过 程 中 是 否 会 变 
化 ?再 如 对 于 认 知 能 力 ,你 可 能 认为 随 着 时 间 的 推移 ,我 们 日 益 积 聚 了 莎士比亚 所 
谓 “命运 的 暴 虚 和 毒 篆 ”。 换 言 之 ,在 人 的 一 生 中 环境 差异 可 能 变 得 日 益 重要 ,而 遗 
传 差异 可 能 变 得 不 那么 重要 了 。 然 而 ,遗传 学 研究 结果 恰恰 相反 : 认 知 能 力 上 的 遗 
传 影响 是 不 断 增长 且 贯 穿 个 体 的 一 生 ,在 生命 后 期 达到 几乎 与 身高 上 的 遗传 影响 
一 样 高 的 水 平 (第 9 章 )。 这 一 发 现 是 发 展 遗 传 分 析 的 一 个 实例 。 

你 用 于 申请 大 学 的 学 业 成 绩 和 测验 成 绩 受 遗 传 学 的 影响 与 像 智力 (IQ) 测 验 这 
桩 的 认 知 能 力 测验 成 绩 所 受 的 影响 是 同样 多 的 (第 10 章 ) 。 更 令 人 关注 的 是 ,这 些 
成 绩 与 在 测验 上 表现 良好 的 能 力 之 间 相 当 部 分 的 生养 几 平 都 源 于 遗传 。 这 一 发 现 
是 多 元 遗传 分 析 的 一 个 实例 。 

址 传 学 研究 也 改变 了 我 们 考虑 环境 作用 的 惯常 思路 (第 15 章 )。 例 如 ,过 去 我 
们 一 直 认 为 在 同一 家 庭 中 长 大 使 得 兄弟 姐妹 在 心理 上 相似 。 然 而 ,对 于 大 多 数 行 
为 特征 和 疾病 ,遗传 学 更 能 解释 同胞 之 间 的 相似 性 。 虽 然 环境 是 重要 的 ,不 过 环境 
影响 是 使 得 同一 家 庭 中 长 大 的 同胞 各 不 相同 而 不 是 彼此 相似 。 这 方面 的 遗传 研究 
推动 了 环境 研究 的 莲 勃 发 展 , 即 探寻 同一 家 庭 中 的 同胞 为 何如 此 不 同 的 环境 原因 。 

遗传 学 的 新 近 研 究 还 显示 了 惊人 的 结果 ,就 是 强调 在 进行 环境 研究 时 需要 将 
遗传 学 一 并 纳入 考虑 :行为 科学 中 采用 的 许多 环境 测量 揭示 了 遗传 影响 ! 例如 ,发 
展 心理 学 研究 经 常用 养育 方式 量度 作为 家 庭 环境 的 测量 。 然 而 ,过 去 十 年 的 遗传 4 
研究 令 人 信服 地 揭示 了 遗传 对 养育 测量 的 影响 。 怎 么 会 是 这 样 的 呢 ? 一 种 解释 是 
遗传 差异 影响 了 父母 亲 对 孩子 们 的 行为 方式 。 孩 子 们 之 间 的 遗传 差异 也 会 有 贡 
献 。 例 如 ,家 中 有 许多 书籍 的 父母 亲 , 他 们 的 孩子 在 校 表现 较 好 ,但 是 这 一 相关 并 
不 必然 意味 着 家 中 有 许多 书籍 是 使 孩子 在 校 表现 较 好 的 环境 动因 。 遗 传 因素 会 影 
响 父 母亲 的 特质 ,这 些 特质 与 父母 亲 在 家 中 拥有 书籍 的 数量 以 及 他 们 的 孩子 在 村 
成 绩 都 有 关 。 在 包括 儿童 期 事故 、 生 活 事件 和 社会 支持 等 其 他 的 许多 环境 的 表面 
测量 中 ,也 发 现 了 遗传 的 影响 。 在 某 种 程度 上 , 和 人们 因 遗 传 的 原因 创造 着 自己 的 
经 验 。 

以 上 列举 的 都 是 你 将 从 本 书 中 学 习 的 内 容 。 所 要 传递 的 基本 信息 就 是 遗传 学 
在 行为 中 占有 重要 的 位 置 。 遗 传 学 连接 了 生物 科学 和 行为 科学 (图 LD. BG 
为 遗传 学 研究 已 经 开展 了 许多 年 ,但 仅 在 1960 年 出 版 过 学 术 专业 领域 的 教科 书 
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(Fuller & Thompson, 1960), 从 那 时 起 ,行为 遗传 学 的 发 现 以 行 为 科学 的 其 他 领 
域 所 无 法 比拟 的 速度 增加 着 。 而 且 发 现 的 进展 速度 更 是 随同 人 类 基因 组 工程 一 起 
加 速 着 (第 4 BE), 例如 ,本 世纪 % 的 重大 成 就 之 一 就 是 测定 人 类 基因 组 序列 , 即 测 
E DNA 螺旋 结构 上 超过 30 亿 的 阶梯 。 这 项 工程 引 | 领 我 们 测定 出 所 有 的 基因 并 最 . 
终 测定 基因 差异 , 正 是 这 些 差异 决定 了 正常 行为 和 异常 行为 的 遗传 率 ， 





”图 1.1 连接 生物 科学 和 
a 行为 科学 的 遗传 学 。 

尝 认 遗传 学 的 重要 性 是 过 去 20 年 间 行为 科学 中 的 最 引 人 注 目的 变化 之 一 。 
70 年 前 , 华 生 的 行为 主义 打消 了 心理 学 对 遗传 刚刚 莫 发 的 兴趣 。 行 为 的 环境 决定 
论 思想 一 直 延 续 到 了 20 世纪 70 年 代 ,随后 才 开始 向 当代 更 和 谐 的 观点 转变 , 即 承 5 
愉 壮 传 影响 与 环境 影响 同等 重要 。 行 为 科学 中 向 遗传 学 的 转变 主要 反映 在 有 关 姐 
传 学 的 研究 项 目 和 出 版 物 数量 的 增长 上 。 这 一 转变 的 具体 标志 是 1992 年 美国 心 
理 协会 在 它 的 百年 大 会 上 将 遗传 学 确认 为 代表 未来 心理 学 走向 的 最 佳 主题 之 一 
(Plomin & MeClearn，1993a) 。 遗 传 影响 被 普遍 接受 的 另 一 个 标志 是 有 关 通 传 议 
“主题 的 通俗 书籍 的 数量 正在 不 断 地 增长 (例如 , Hamer & Copeland, 1998; 
Harris, 1998; Wright, 1997; Wright, 1999), | 
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第 2 章 还 德尔 遗传 定律 


部 迁 顿 舞 毛病 (HD) 首 先 出 现 的 症状 是 个 性 改变 .健忘 和 非 自主 运动 ,发 病 通 6 
常 在 中 年 期 ,在 随后 的 15 至 20 年 中 ,患者 的 运动 神经 控制 机 能 和 智能 将 完全 来 
失 。 尚 未 发 现 有 效 的 治疗 方法 能 够 阻止 或 延缓 如 此 无 情 的 衰退 。20 世纪 30 年 代 
著名 的 民谣 歌手 Woody Guthrie 正 是 被 这 种 疾病 夺 去 了 生命 。 昌 然 它 仅 侵害 一 万 
分 之 一 的 个 体 ,不 过 即使 这 样 ,当今 世界 上 仍 将 有 25 ARAA ESES 
路 病 . 

人 患者 的 双亲 之 
一 也 意 有 此 种 疾病 ,而 且 一 位 种 病 的 父母) 订 有 大 约 一 半 的 孩 nw O 
子 会 受到 此 病 的 侵害 。( 称 为 系谱 的 家 族谱 系 图 中 惯用 符号 说 
明 见 图 2. 1。 图 2. 2 所 示 为 亭 廷 顿 舞 蹈 病 系谱 的 例子 .) 是 什么 
样 的 遗传 规则 在 起 作用 呢 ? 为 什么 这 种 致死 疾病 会 一 再 发 生 DO 
在 人 群 中 ? 我 们 将 在 随后 的 章节 中 回答 这 些 问题 ,这 里 先 思考 末代 

E— Oo 
Ui? 


患者 - 
wie 
H2.2 S2GRBm. 患者 有 一 位 患 HD 的 图 21 “用 于 描述 家 
RR. RRB HD, 其 子女 有 大 约 50% 18M HD. 族 系谱 的 符号 * 
20 世纪 30 年 代 ,; 挪 威 生化 学 家 在 一 对 智力 落后 的 同胞 兄弟 的 尿 样 中 检 出 过 
量 的 锥 内 一 酸 , 因 而 怀疑 该 疾病 是 由 于 茶 基 丙 氨 酸 代 谢 失 调 所 致 。 A FES AR E 
人 体 必 需 的 氨基 酸 之 一 ,是 构成 蛋白 质 的 基本 单位 ,蕴含 在 人 们 的 日 常 膳食 之 中 。7 
不 久 , 其 他 智力 落后 个 体 也 被 查 出 相同 的 茶 丙 酮 酸 过 量 。 这 种 类 型 的 智力 落后 就 
是 人 们 现在 所 知 的 葵 丙 酮 酸 尿 症 (PKU) 。 
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虽然 PKU 的 发 病 率 大 约 仅 为 万 分 之 一 ,但 是 PKU 通常 要 占 在 专门 机 构 接受 
照料 的 智力 落后 群体 的 1% 左 右 。 PKU 有 着 完全 不 同 于 亨廷顿 舞 中 病 的 遗传 模 
式 。PKU 个 体 大 抵 没 有 患 病 的 双亲 。 尽 管 这 使 得 乍 看 起 来 PKU 不 像 是 遗传 的 ， 
然而 PKU 确 确 实 实 是 “世代 相传 ”的 。 如 果 一 个 家 庭 的 一 名 孩子 患 有 PKU, 即 使 
这 对 父母 亲本 身 可 能 并 没有 患 此 病 , 其 他 孩子 仍 有 25% 左 右 的 患 病 风 险 率 ( 图 
2. 3)。 男 一 个 令 人 迷惑 的 情况 是 , 当 父 母 之 间 存在 遗传 上 的 关联 (* 血 ”" 缘 ) ,最 典型 
的 就 是 堂 ( 表 ) 兄 弟 姊妹 间 通 婚 时 ,他 们 的 儿女 更 可 能 患 上 PKU。 在 这 类 病例 中 ， 
遗传 又 是 怎样 起 作用 的 呢 ? 

图 2.3 AMMAR. PKU 患者 通常 没有 患 PKU 的 双 


亲 。 如 果 一 名 孩子 患 有 PKU, 那 么 其 他 同胞 的 患 病 风险 率 
”为 25%。 正 如 后 面 所 阅 明 的 ,这 类 病例 中 的 双亲 是 携带 
者 ,携带 有 PKU 基因 的 一 个 等 位 基因 ,不 过 他 们 的 孩子 必 


须 有 两 个 等 位 基因 才 会 患 上 诸如 PKU 这 样 的 隐 性 疾病 。 
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且 然 亨廷顿 舞蹈 病 和 苯 丙 酮 酸 尿 症 这 两 种 智力 疾病 的 遗传 传递 例子 似乎 很 复 
杂 , 但 是 实际 上 它们 可 以 用 一 组 简单 的 遗传 规则 来 解释 。 一 个 多 世纪 以 前 ,格雷 
KX + 南 德尔 (Gregor Mendel) 得 出 了 这 些 规则 的 核心 (1866) 。 

押 德 尔 是 一 名 修道 士 , 他 在 今天 位 于 捷克 共和 国境 内 的 一 座 修道 院 的 花园 中 
研究 了 豌豆 的 遗传 特性 (专栏 2 1)。 在 众多 试验 的 基础 上 ,和 孟 德尔 总 结 到 ,个 体 的 
每 种 性 状 有 两 个 遗传 “因子 ”, 并 且 这 两 个 因子 在 繁殖 过 程 中 分 开 , 或 者 说 分 离 。 子 
代 的 这 两 个 因子 一 个 来 自 父 本 ,一 个 来 自 母 本 。 此 外 , 备 德尔 还 总 结 到 ;这 两 个 因 
了 站 ,一 不 因子 “ 显 性 于 " 另 一 个 因子 ,这 样 个 体 只 要 有 一 个 显 性 因子 就 将 表现 出 其 
EAR, ETHER HRS ME FAN CET MT-I ME AS 这 些 结论 是 孟 8 
德尔 第 一 定律 一 分离 定律 一 的 核心 。 E pe gag 

随后 的 40 年 里 没有 人 关注 过 孟 德尔 遗传 定律 。 直 到 20 a, Ree 
家 认识 到 和 孟 德 尔 定律 并 不 仅 是 豌豆 所 特有 的 ,而 是 普遍 的 遗传 定律 ， RIA 
PURSUE BUT TRS AT» HE OAR AR Air, YRS IEDR ET CR 
ABIDE A) RAPIER. ESRF IE SETA EBB By IE SR age 
A IER ERATE TA Bee Bh RE UA» 53 — He DARA, AREA T — 
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KAHE E CHEAR ,而 观察 到 的 性 状 是 它 的 表现 型 。 行 为 科学 中 遗传 的 根本 
问题 是 :个 体 间 的 观测 差异 即 表现 型 的 差异 在 何 种 程度 上 能 由 基因 型 的 差异 来 
解释 。 

本 章 从 两 个 完全 不 同 的 遗传 疾病 的 例子 开始 ,看 看 孟 德尔 分 离 定 律 是 如 何 解 
释 这 两 个 例子 的 。 


享 廷 顿 舞 蹈 病 


图 2. 4 显示 的 是 孟 德 尔 定 律 如 何 解释 亭 廷 顿 舞蹈 病 的 遗传 过 程 。 HD 是 由 一 
个 显 性 等 位 基因 引起 的 。 患 者 有 一 个 显 性 等 位 基因 (HB 和 一 个 正常 的 隐 性 等 位 基 
因 (h)。( 除 非 双亲 都 患 有 HD, SURDA HD 个 体 有 两 个 H SARA OREA 
个 体 有 两 个 正常 等 位 基因 。 HAR E 
如 图 2.4 所 示 , 双 亲 中 患 HD 
的 一 方 的 基因 型 为 HR ,产生 有 H 
Bh 的 配子 (卵子 或 精子 )。 双 亲 
中 未 患 病 一 方 (hh) 的 配子 全 部 含 配子 E 3 i ; 
有 等 位 基因 。 如 图 2. 4 底部 所 
示 , 来 目 父 亲 和 和 母亲 的 配子 的 四 种 


可 能 组 合 所 形成 的 子 代 的 基因 型 。 
子 代 总 是 从 未 惠 病 的 亲 代 处 遗传 4、 ,” A hh hh 
到 正常 的 h 等 位 基因 ,不 过 他 们 有 ER ene 
50% 的 机 会 从 患 HD 的 亲 代 处 遗 | eee 


图 2.4 SERREREAFE HD 显 性 等 位 基因 的 闪 
传 到 H 等 位 基因 。 这 种 遗传 模式 ”个 基因 。 骨 表示 HD 的 显 性 等 们 基因, 表示 正常 的 隐 9 


解释 了 为 什么 HD 个 体 总 是 有 一 性 等 位 基因 。 配 子 是 生 苑 细胞 (卵子 和 精子 ) ,每 个 配 
位 患 HD 的 亲 代 以 及 为 什么 一 位 TARO SEER. TREH 的 风险 率 为 50% 。 
HD RACH SOM THe bike, ES 

为 什么 这 各 至 琵 这 闪 会 在 人 群 中 一 再 发 生 ? 如 果 HD i Saale 





应 ,那么 HD 个 体 将 活 不 到 生殖 期 。 由 于 任何 有 HD Side PRE Re 
期 ,因此 在 一 代 内 HD 就 将 不 复 存在 。 但 是 HD. i 
到 下 一 代 是 因为 它 的 致死 效应 一 直 要 到 生殖 期 之 后 才 委 表现 出 来 ;~ sat 

HD 苑 其 令 人 忧虑 的 一 个 特点 是 , 患 有 HD 的 亲 代 ， HATE REAR eR 
HD 基因 的 风险 率 均 为 50% 。1983 年 ,采用 DNA 标记 显示 出 HD 基因 位 于 4 号 
染色 体 上 ,这 将 在 第 4 章 中 讨论 。1993 年 ,HD 基因 被 测定 出 来 。 所 以 现在 能 够 确 
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切 地 测定 某 人 是 否 携带 HD 基因 。 

遗传 学 的 这 一 进步 又 带 来 新 的 问题 。 如 果 你 的 双亲 之 一 患 有 HD, 那么 我 们 
能 够 检查 出 你 是 否 携带 有 HD 等 位 基因 。50% 的 风险 率 你 将 被 查 出 不 携带 有 HD 
等 位 基因 ,不 过 也 有 50% 的 风险 率 你 将 被 查 出 携带 有 HD 等 位 基因 ,并 最 终 会 因 
Cina. RRE HD 高 危 人 群 中 的 大 多 数 人 决定 不 接受 这 项 测 查 。 虽 然 如 此 ， 
基因 测定 仍 使 确定 胎儿 是 否 携带 HD 等 位 基因 成 为 可 能 , 并 为 今后 通过 干预 矫治 
HD 缺陷 带 来 了 希望 (第 6 章 )。 


葵 丙 酮 酸 尿 症 


MARKEE J ARRE PKU 的 遗传 。 与 HD 不同, PKU 起 因 于 隐 性 等 位 
基因 。 如 果子 代 要 感染 此 病 ,他 们 必须 要 有 两 条 这 样 的 等 位 基因 那些 仅 带 有 
一 条 等 位 基因 的 子 代 并 不 发 病 ,他 们 被 称 为 焉 带 者 , 因 为 他 们 携带 这 个 等 位 基因 

而 且 会 传递 给 他 们 的 子 代 。 图 

2.5 说 明了 双亲 均 为 携带 者 时 

PKU 的 遗传 情况 。 双 亲 各 自 拥 

有 一 个 PKU 等 位 基因 和 一 个 正 

Bo Fe SEA. FRUAR 

继承 PKU 等 位 基因 的 风险 率 是 
Pp we 
25%PKU 


Rit Pp 


配子 P 
-PP 
”25% 未 感染 


P 
50% ,从 另 一 位 双亲 处 继承 PKU 
等 位 基因 的 风险 率 也 是 50%; 从 
双亲 处 同时 继承 PKU 等 位 基因 
者 


的 风险 率 是 25%。 如 果 你 向 空中 
| 抛 一 枚 硬币 ,得 到 头像 那 一 面 的 
50% Mt A 风险 率 是 50%. E AE Mee 


图 2.5 PKU hE AU eI RAY. Gee PKU AY oe oe 
等 位 基因 是 隐 性 的 。P 表示 正常 的 里 性 等 位 基因 ,p 表 OT AAD A 


示 PKU 的 隐 性 等 位 基因 。 双 灯 均 为 携带 者 , 子 代 串 PKU 2570 CORBI, SOMIELL 50%), 

“的 风险 率 为 2596。 ”这 种 遗传 模式 说 明了 为 柯 未 
EUR NES ABSA PKU 以 及 为 何 均 为 携带 者 的 双亲 的 孩子 患 PKU 的 风险 
率 是 25%. WE PKU 和 其 他 隐 性 疾病 ,基因 出 定 使 测 查 将 为 人 父母 者 是 否 是 
携带 者 成 为 可 能 。PKU 基因 的 测定 也 使 测 查 妊娠 中 胎儿 是 否 是 感染 者 成 为 可 
能 。 实 际 上 ,多 数 国家 的 新 生 儿 都 接受 血样 中 高 茶 基 丙 氨 酸 合 量 的 第 查 ， 因为 早 12 
期 诊断 能 帮助 父母 亲 通过 给 感染 的 孩子 喂养 低 茶 基 丙 氨 酸 的 食物 来 预防 智力 迟 


子 代 
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WREE. 

图 2. 5 也 显示 了 双亲 均 为 携带 者 时 ,50%% 的 孩子 可 能 是 携带 者 , 另 有 25 色 的 防 
子 从 双亲 处 均 继 承 到 那个 正常 的 等 位 基因 。 如 果 你 了 解 诸如 PKU 这 类 的 隐 性 性 
状 是 怎样 遗传 的 ,你 就 能 够 计算 出 双亲 之 一 为 PKU 患者 , 另 一 位 为 携带 者 ， 他 们 的 
孩子 患 PKU 的 风险 率 。 这 个 风险 率 为 50%。 

还 需要 说 明 的 是 ,为 何 像 PKU 这 类 的 隐 性 性 状 更 多 见于 那些 父母 有 亲缘 关系 
的 子女 身上 。 尽 管 PKU 很 罕见 (万 分 之 一 ) ,但 大 约 50 人 中 就 有 1 人 为 PKU 等 位 
基因 的 携带 者 (专栏 2. 2) 。 如 果 你 是 一 位 PKU 携带 者 ,你 的 配偶 同 为 PKU 携带 
者 的 风险 率 是 2%。 然 而 ,如 果 你 与 一 位 有 亲缘 关系 的 人 结婚 ， ,由 扩 你 的 家 族 中 必 
定 存在 PKU 等 位 基因 ,所 以 你 的 配偶 同 为 携带 者 的 风险 率 将 远 远 高 于 2%.。: 

很 可 能 我 们 都 至 少 携带 有 一 种 某 类 有 害 的 隐 性 基因 。 然而 ,除非 你 与 配偶 之 
间 有 亲缘 关系 ,否则 我 们 的 配偶 携带 同 种 致 病 基因 的 风险 率 非常 小 。 与 此 相反 , 父 
LEARNERS AO REE Beek oe 
ATR 这 种 遗传 模式 说 明了 为 何 多 数 严重 的 遗传 疾病 是 隐 性 的 ; 隐 性 等 位 基 
因由 并 不 发 病 的 携带 者 传递 。 以 这 种 方式 , 隐 性 等 位 基因 逃 过 了 被 自然 选择 淘汰 
的 命运 。 

应 该 注意 到 即使 像 PKU 这 样 的 单 基 因 疾 病 也 并 不 简单 ， 因为 该 基因 会 发 生 许 
多 不 同 的 突变 ,而 这 些 突 突变 又 有 各 自 不 同 的 效应 (Scriver & Waters, 1999). PKU 
的 新 突变 发 生 在 没有 家 族 病史 的 个 体 身 上 。 很 多 单 基因 疾病 主要 是 由 新 突变 引起 
的 。 此 外 , 单 基 因 疾 病 的 发 病 年 龄 就 像 HD 例子 中 那样 可 能 变化 。 





格雷 戈 ， 孟 德尔 的 幸运 


格雷 总 。 孟 德尔 (1822 一 1884) 是 一 名 幸运 的 修道 土 。 

在 孟 德 尔 之 前 ,已 经 有 很 多 对 不 同 种 的 植物 进行 杂交 的 遗传 研究 。 不 过 这 些 
交配 产生 的 子 代 通常 是 不 育 的 ,这 就 意味 着 无 法 研究 再 下 一 代 。 孟 德尔 之 前 的 研 
究 还 存在 另 一 个 问题 ,就 是 难以 确定 所 研究 植物 的 特性 。 ee 
大 程度 上 填补 这 些 问题 的 空白 。 

EMH AREW EM EAAERR RARAHTRE BEEN, 5 
外 ,他 选取 一 些 简单 的 二 择 一 性 状 , 即 定性 性 状 , 这 些 性 状 的 出 现 只 与 一 个 基因 | 
有 关 。 他 还 是 很 幸运 ,因为 他 所 选取 的 性 状 都 是 一 个 等 位 基因 对 于 另 一 个 等 位 
基因 的 完全 显 性 表达 ,但 在 实际 中 未 必 全 是 完全 显 性 表达 的 情况 。 不 过 ;和 孟 德尔 


第 2 章 . 备 德尔 遗传 定律 ，9) 





1Q = 


HERRAZ- TREES, HE tH 
了 所 有 子 代 而 不 是 像 他 之 前 的 研究 者 那样 仅 
仅 满足 于 典型 结果 的 文字 概括 ，。 
MIERA T REA ote eR, ei 
Wi Fe MRE, ET e+ 
对 性 状 上 不 同 的 22 A AR, OBR OS Ah a 
二 纯 育 植株 : 当 采 用 同 种 植株 进行 杂交 时 总 产 
生 相 同 的 结果 。 重 德尔 在 他 1866 年 的 论文 中 
RPT MAT RE AAR RE, eH 
文 现 已 成 为 遗传 学 的 竟 基 石 之 一 
在 一 次 试验 中 ， 到 德尔 将 图 清 种 子 的 纯 育 
植株 与 猴 缩 种 子 的 纯 育 植株 进行 杂交 夏 
Rs SMITH RSA RHE ,或 子 一 代 】 
ene Aan eat fa Bp 的 豆 匡 时 ,他 发 现 种 子 全 部 都 是 圆滑 的 。 
他 做 研究 之 时 。(〈 经 v Orel, Mendel 一 结果 表明 过 去 传统 的 混合 遗传 观点 是 不 正 
Museum, Bo, Czech Republi 公开 CS Co ea Ss P A A 2 ee 
种 子 。 这 些 已 植株 是 能 生育 的 ,这 使 得 孟 德尔 能 够 开展 下 一 步 研 究 ,将 Fi 植株 
进行 自 交 然后 研究 字 的 $e: F;。 结 果 令 人 震惊 ;:F。 的 7 324 颗 种 子 中 ,有 
5 474 问 是 圆滑 的 ,其 余 1850 MER. 节 就 是 说 ,四 分 之 三 的 子 代 有 圆滑 的 
种 子 , 另 E 议 一 结果 表明 导致 种 子 皱 缩 的 因素 
在 访 代 中 并 未 丢失 ,仅仅 是 被 导致 种 子 贺 滑 的 因 素 所 抑制 而 未 显现 出 来 。 下 图 
概括 了 孟 德尔 的 结果 ， 





纯 育 素 本 图 请 一 [一 ae 
F, E 
> C 
' I 
Scat Ts 
F, E Rw 


依据 这 些 Wit 源 , 理 德尔 推论 出 一 个 包括 两 条 假设 的 简洁 说 明 。 .假设 一 ; 短 
一 个 体 都 有 两 个 遗传 “因子 ”, 现 在 称 为 等 TERCET). He 
有 ,全 了 种 子 是 敏 缩 还 是 圆滑 。 这 样 每 个 亲本 都 有 两 
个 等 位 基因 (或 相 邮 或 不 同 ) ,不 过 仅 传 计 其中- -个 等 位 基因 给 每 个 子 代 。 假 设 二 ， 
当 修 体 的 等 位 基 pe 时 ,一 个 等 位 基因 会 显 性 于 另 一 个 。 这 两 条 假设 很 好 地 解 


入 了 观测 数据 (参见 下 图 )。 


#2 m if 尔 遗 传 定律 


11 


F, Ss(S BH) 
1 ] 1 
F; 5 9s q 
~ 一 -人 一 -一 一 
3 mg lyg 
4 4 


lal vit PT th oR AK HRA AT EE ACSS), SR F A 
育 亲 本 植株 有 皱 缩 种 子 的 两 个 等 位 基因 (ss)。 子 一 代 (F) 从 两 个 亲本 处 各 获得 一 
个 等 位 基因 ,因此 是 Ss。 由 于 S 显 性 于 s, 因 而 Fi 植株 会 是 图 滑 种 子 。 真 正经 受 
检验 的 是 Fe 代 。 重 德尔 的 理论 预计 当 Fi 个 体 自 交 或 者 与 另 一 个 Fi 个 体 杂交 时 ， 


GH FBR SSF SAM ss. CRS BHT AA Ss 和 SS 一 样 都 是 国清 


HF. HŽ F, ett E EERTSE TEER eae ee VLT 


所 示 。 孟 德 尔 还 发 现 一 种 性 状 的 遗传 不 受 另 一 种 性 状 的 遗传 的 影响 。 H 一 种 性 状 
以 3:1 的 期 望 比率 进行 遗传 。 

下 德尔 也 不 那么 幸运 ,因为 在 他 有 生 之 年 ,他 的 工作 并 未 得 到 承认 。 当 孟 德 尔 
于 1866 年 发 表 他 关于 遗传 理论 的 论文 时 ,复印 本 被 分 送 至 欧 、 美 的 科学 家 以 及 图 
书馆 ,有 一 份 甚 至 被 送 到 了 达尔 文 的 办 公 室 。 SRT » oe HE AR AK BEL a RRA 
被 大 多 数 生物 学 家 忽略 了 ,因为 他 们 更 感 兴 趣 的 是 能 够 说 明 变 化 性 的 进化 过 程 而 
不 是 说 明 连 续 性 的 进化 过 程 。 孟 德尔 逝 于 1884 年 ,他 无 法 得 知 他 的 试验 在 20 世 
纪 会 产生 如 此 巨大 的 影响 。 





ROMAANE 50 人 中 有 1 人 是 ii 


e Mp i ie reads TE 和 


如 果 你 随机 交配 F; 植株 以 获取 F RS 和 s 等 位 基因 的 频率 将 F; Rg, 
SS, Ss 和 ss 基因 型 频率 也 是 如 此 。 孟 德尔 定律 在 20 世纪 早期 重新 被 发 现 后 不 
久 ,， 备 德尔 定律 的 这 一 隐 合 推论 被 正式 确定 下 来 并 最 终 定名 WD 2h 18 5 EEG 
除非 诸如 自然 选择 和 迁移 等 外 力 迫 使 它们 改变 ， 否则 等 位 基因 频率 和 基因 型 频率 
在 世代 间 不 会 有 变化 。 这 一 HEERKE FIFRE, Be nA RE 
变 基因 频率 外 力 的 研究 ( 见 第 14 BE), 
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哈 迪 - 温 伯 格 平衡 也 使 等 位 基因 频率 和 基因 型 频率 的 估算 成 为 可 能 ， 显 性 和 

瞻 性 等 位 基因 频率 通常 分 别 用 p 和 g RH, 卵子 和 精子 的 每 个 基因 只 有 一 种 等 位 
基因 。 某 个 卵子 或 精子 含有 显 性 等 位 基因 的 风险 率 为 p. 由 于 精子 和 卵子 的 结合 
和 在 随机 的 ,一 枚 含 显 性 等 位 基因 的 精子 使 一 枚 含 显 性 等 位 基因 的 卵子 受精 的 风险 
率 是 二 者 频率 的 乘积 , pXp=p’. 这样,p? HARASS OER AAA 
些 基 因 型 ) 的 子 代 的 频率 。 同 理 , 纯 合 条 性 基因 型 的 频率 是 g, 如 左 图 所 示 , 拥 有 一 
ae 个 显 性 等 位 基因 和 一 个 隐 性 等 位 基因 ( 称 为 杂 

a . g 合 基因 型 ) 的 子 代 的 频率 是 2pg。 换 言 之 ,如 果 


一 个 群体 处 于 哈 迪 - 温 伯 格 平衡 中 , 子 代 基因 型 
ne | 的 频率 为 p+ 2pq 十 至 。 在 群体 中 随机 交配 , 苦 
| m | ¢ | mame RHE EAS EH pi, 


与 父 本 等 位 基因 的 pp 十 g WHR. RM, p+ 
D =p’ +H Hte. 

对 于 PKU 而 言 ,PKU 个 体 ( 纯 合 隐 性 ) 的 频率 q 40.0001, mRE Hg’, H 
假定 符合 哈 迪 - 温 伯 格 平衡 ,你 就 能 够 估算 PKU 等 位 基因 的 频率 和 PKU 携带 者 
的 频率 。PKU 等 位 基因 的 频率 为 q, 是 咏 的 平方 根 。0. 000 1 的 平方 根 是 0. 01 , 意 
味 着 群体 中 100 个 等 位 基因 中 有 1 个 是 隐 性 PKU 等 位 基因 。 如 果 PKU 基因 座 上 
只 有 两 个 等 位 基因 ,那么 显 性 等 位 基因 的 频率 ( 思 ) 为 (1 一 0.01 二 0 99。) 那 么 携带 者 
的 频率 呢 ? 由 于 携带 者 是 有 一 个 显 性 等 位 基因 和 一 个 隐 性 等 位 基因 的 杂 合 基因 
型 ,所 以 携带 者 PKU 等 位 基因 的 频率 为 五 十 分 之 一 ( 亦 即 ,2 加 = 2X 0.99 x 
0, 01 =0, 02), 


ea 












小 结 eg 
At ge 


ASA AE WORE TE CF EIEE RUBE PKU 踪 传 模式 、 
个 基因 可 能 存在 两 种 或 更 多 种 形式 (等 位 基因 )。 在 配子 形成 过 程 中 ,分 别 来 自 双 
芭 的 两 个 等 位 基因 彼此 分 开 ( 分 离 ) ， 这 就 是 备 德 尔 第 一 定律 一 一 分 离 定 律 。 





` 
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孟 德 尔 第 二 遗传 定律 


亨廷顿 舞蹈 病 的 等 位 基因 不 仅 在 配子 形成 过 程 中 独立 地 进行 分 离 ,而 且 它 们 
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的 遗传 也 与 PKU 的 等 位 基因 无 关 。 这 一 结论 是 有 道理 的 ,因为 亭 廷 顿 舞 跟 病 和 
PKU 是 由 不 同 基因 引起 的 ,并 且 这 两 个 基因 都 是 独立 遗传 的 。 孟 德尔 对 拥有 两 种 
或 两 种 以 上 不 同性 状 的 殉 豆 进行 了 系统 的 杂交 试验 。 他 发 现 两 个 基因 上 的 等 位 基 
因 是 自由 组 合 的 。 换 言 之 ,一 个 基因 的 遗传 不 受 另 一 个 基因 的 遗传 的 影响 ， 这 就 
ERK HAGE | 

对 我 们 来 说 , 孟 德 尔 第 二 定律 最 重要 的 是 它 的 例外 。 现 在 我 们 知道 基因 并 不 
是 漂 汉 在 卵子 和 精子 之 中 的 。 它 们 负载 在 桨 色 余 上 。 荣 色 余 一 词 照 字面 意思 就 是 
“着 色 体 ”, 因 为 在 某 实验 制剂 中 着 色 的 这 部 分 结构 有 着 不 同 于 细胞 核 的 其 他 部 分 
的 特性 。 基 因 在 染色 体 上 的 位 置 称 为 基因 座 (loci, 名词 单数 为 locus, RAAT iE, 
意 为 “所 在 地 ”)。 卵 子 只 含有 来 自 母 本 染色 体 里 每 一 对 的 一 条 染色 体 ,精子 则 只 含 
有 来 自 父 本 染色 体 里 每 一 对 的 一 条 染色 体 。-- 个 卵子 经 由 一 个 精子 受精 ,这 样 补 
足 成 完整 的 染色 体 ,就 人 类 而 言 有 23 对 染色 体 。 第 4 章 将 对 染色 体 进行 更 为 详尽 
的 讨论 。 

A E E P A 和 B) 的 遗传 时 ,他 将 A 和 B 均 
显 性 的 纯 育 亲本 与 A 和 B 均 隐 性 的 纯 育 亲本 进行 杂交 。 他 发 现 子 二 代 (F,) 有 四 
种 可 能 的 类 型 :A 和 B 均 显 性 .A 显 性 和 B 隐 性 .A 隐 性 和 B 显 性 以 及 A Fu BSR 

”性 。 四 种 子 代 类 型 的 频率 与 假定 A 和 B 各 自 独立 遗传 的 预期 一 致 。 可 是 当 两 对 

性 状 的 基因 位 于 同一 染色 体 上 上 且 又 彼此 很 靠近 时 ,情况 将 背离 孟 德尔 定律 。 函 德 
尔 如 果 当 初 研究 过 像 这 样 的 两 对 性 状 的 共同 遗传 的 话 ， 那么 结果 会 令 他 大 为 吃惊 。 
这 两 对 性 状 并 不 是 各 自 独 立 遗 传 的 。 | 

图 2. 6 说 明了 如 果 性 状 A 和 B 的 基因 位 于 同一 染色 体 上 上 又 十 分 接近 时 全 
发 生 什 么 情况 。 BERDUA TTE ISN: AH B DE, 人 和 昌 均 陷 性 而 不 15 
是 Re. 耶 代 全 部 的 四 种 类 型 。 

“对 孟 德尔 第 二 定律 的 这 一 背离 之 所 以 如 此 重要 ， 是 因为 enna ie 
因 定位 成 为 可 能 - 如 果 某 对 基因 的 遗传 违背 了 孟 德 尔 第 二 定律 ;那么 六 然 意味 着 
它们 趋向 于 一 起 被 遗传 ,因而 归属 于 同一 染色 体 ; 这 种 现象 称 为 连锁 ;不 过 ,两 个 
连锁 基因 只 是 位 于 同一 染色 体 上 是 不 够 的 ;它们 还 必须 在 这 一 染色 体 丰 认得 非常 
近 。 因 为 除非 基因 在 同一 染色 体 上 彼此 很 接近 ,否则 它们 在 染色 林 淆 的 寺 程 中 会 
被 重组 。 重 组 出 现在 卵巢 和 塞 丸 产生 配子 的 减 数 分 裂 过 程 中 。 

图 2.7 说 明了 一 条 染色 体 上 三 个 基因 座 (4A、C、B) 的 重组 。， Bude bit 
An G, B 等 位 基因 ,用 白色 表示 ; 父 本 染色 体 携带 A,、 C: Bi 等 位 基因 ,用 灰色 
表示 。 减 数 分 裂 过 程 中 ,每 条 染色 体 通过 复制 形成 姐妹 染色 单 体 (图 2. 75) 。 这 此 
姐妹 染色 单 体 可 能 相互 交换 ,如 图 2. 7c FAR. 每 条 染色 体 在 减 数 分 裂 中 ;平均 改 
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F, 
A, 
F, ii 
A 和 B 均 显 性 的 为 A 和 B 均 隐 性 的 为 二 


图 2.6 当 两 个 基因 位 于 同一 染色 体 上 非常 接近 的 位 置 时 ,就 会 出 现 孟 和 
尔 第 二 定律 的 例外 情况 。A 等 位 基因 和 B， 等 位 基因 均 为 显 性 ;Ao 等 位 
SAB 等 位 基因 均 为 隐 性 。 


生 一 次 这 种 交叉 。 在 这 一 阶段 ,染色 单 体会 断 弄 并 重 接 ( 图 2. 7d) ， 每 一 条 染色 单 17 
体 将 被 传递 到 不 同 的 配子 中 (图 2. 7e) 。 暂 且 只 考虑 A AB 其 因应。 如 图 2. 7e 所 
不 ,一 个 母 本 配子 将 携带 A, 和 Be 基因 ,而 一 个 父 本 配子 将 携带 A， 和 B 基因 。 
为 两 个 配子 将 分 别 携带 4 Bi FA. Be. 对 后 两 个 配子 来 说 ,发 生 了 重组 一 一 这 
兰 重 组 不 存在 于 亲本 染色 体 中 。 

同一 染色 体 上 两 个 基因 座 间 重 组 的 概率 是 两 个 基因 座 之 间距 离 的 基数 、 例 
如 ,图 2.7 中 4 和 C 基因 座 没 有 重组 。 内 为 这 些 基因 座 之 间 没 有 发 生 交 换 ,所 以 
所 有 配子 均 为 4 C; RBH AC ,和 其 亲本 一 样 。A RIC 基因 座 之 间 可 能 发 生 交 
换 , 但 是 发 生 的 频率 远 低 于 A 和 8B 基因 座 之 间 ， Eee = oe 

“这些 论据 被 用 来 在 染色 体 上 为 基因 “定位 ”。 两 个 基因 座 之 间 的 距离 可 以 用 每 

一 百 个 配子 的 重组 个 数 来 估算 。 这 一 距离 被 称 为 图 距 单位 或 者 尾 磨 ,是 隐 第 -个 
在 果 蝇 中 确定 连锁 群 的 T，H，Morgan 的 名 字 命名 的 (Morgan 等 ,1915 。 如 果 两 
个 基因 座 离 得 很 远 , 像 A 和 B 基因 座 这 样 ， 重组 将 分 离 这 两 个 基因 座 的 可 能 性 与 
分 离 位 于 不 同 染色 体 上 基因 座 的 可 能 性差 不 多, 并且 它们 不 太 会 产生 连锁 ， 

要 确定 一 个 基因 在 某 条 染色 体 上 的 位 置 ,可 以 用 连锁 分 析 的 方法 连锁 分 析 
及 运用 有 关 背 离 自 由 组 合 的 知识 来 确定 一 个 基因 在 染色 体 上 的 位 置 的 技术 。 
DNA 标记 作为 染色 体 上 的 路 标 将 在 第 6 章 中 讨论 。 自 1980 年 以 来 ， 随 着 成 干 个 
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图 2.7 重组 图 解 。 母 本 染色 体 
BHA Ci. B 等 位 基因 ,用 和 
色 表 示 ; 父 本 染色 体 携带 An 
C, B, 等 位 基因 ,用 灰色 表示 。 
RAP AAAI HBA HM tk 
( 减 数 分 型 产生 的 重复 染色 体 ) 与 
父 本 染色 体 左 边 的 那 条 染色 单 体 
变换 (重组 )。 





(e) 
这 类 标记 的 发 现 ， 连锁 分 析 的 影响 力 得 到 了 极 大 的 增强 。 .连锁 分 析 寻 找 一 种 性 状 
和 一 个 DNA 标记 之 间 自由 组 合 的 背离 。 换 言 之 ， anal call 
DNA 标记 和 性 状 相配 的 风险 率 是 否 远 高 于 期 望 值 ee fa: 


小 结 jie 
各 德尔 还 揭示 了 一 个 基因 的 遗传 不 受 另 一 个 基因 的 遗传 的 影响 。 这 就 是 孟 德 
尔 第 二 定律 ,自由 组 合 定律 。 背 离 孟 德尔 第 二 定律 , 则 表明 同一 染色 体 上 的 基因 是 
一 起 遗传 的 。 这 一 得 传 模式 是 连锁 分 析 的 基础 ， eet nae 
成 为 可 能 。 
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1983 年 ,有 研究 表明 享 廷 顿 舞 蹈 病 的 基因 与 一 个 较 大 染色 体 靠 近 尖 端的 
DNA 标记 有 关 (4 号 染色 体 ; 见 第 6 章 )(Gusella 等 ,1983) 。 这 是 新 DNA 标记 首 
次 做 用 于 论证 一 种 尚 不 知晓 化 学 机 制 的 疾病 的 连锁 。 自 此 ,与 享 廷 顿 舞蹈 病 基 因 
SEAN SEELEY DNA 标记 被 发 展 起 来 ,使 得 找到 该 基因 的 准确 位 置 成 为 可 能 。 前 面 

已 经 提 及 过 ,亨廷顿 舞蹈 病 的 基因 最 终 在 1993 年 被 精确 定位 了 。 18 

村 因 一 旦 被 发 现 ,有 两 件 事 成 为 可 能 。 第 一 ,造成 疾病 的 DNA 变异 能 够 被 确 
定 。 这 一 确定 为 直接 与 个 体 的 疾病 相关 联 的 DNA 测试 提供 了 依据 ,并 且 这 样 的 
DNA 出 碟 不 再 仅仅 是 以 孟 德尔 定律 为 基础 的 患 病 风 险 率 的 估算 。 也 就 是 说 ， 
DNA 而 试 可 以 用 于 诊断 个 体 的 疾病 而 无 需 考虑 家 族 其 他 成 员 的 情况 。 第 二 ,能够 
饶 究 由 基因 编码 的 蛋白 质 ;这 一 研究 是 朝向 理解 基因 如 何 起 作用 所 迈 出 的 重要 
步 ,并 以 此 通 往 治疗 之 路 。 

里 然 我 们 尚未 完全 了 解 享 廷 顿 病 基因 的 致 病 机 理 ,但 是 享 迁 顿 舞蹈 病 和 第 1 
草 中 所 提 到 的 脆性 X 智力 迟滞 一 样 ,都 涉及 同一 类 遗传 缺陷 , 即 一 个 DNA 短 序列 
被 多 次 重复 ( 见 第 6 章 )。 

如 第 1 章 所 述 ,因为 我 们 已 经 知道 了 PKU 基因 的 酶 产物 ,所 以 要 找到 PKU 
基因 就 很 容易 。1984 年 , PKU 的 基因 被 发 现 位 于 12 号 染色 体 之 上 (Lidsky 等 ， 
1980). FER, PKU 婴儿 的 鉴定 是 通过 筛 查 PKU 的 生理 效应 一 血样 中 的 高 
茶 基 丙 氨 酸 水 平一 不 过 这 样 的 测试 不 是 十 分 准确 。 因 为 已 发 现 PKU 基因 应 上 
有 很 多 不 同形 式 的 变异 ,而 且 这 些 变异 所 导致 的 效应 大 小 又 是 不 同 的 ,这 就 阻碍 了 
针对 PKU 的 DNA 测试 的 发 展 。 这 种 多 样 性 造成 了 PKU 个 体 之 间 血 样 中 葵 基 丙 
氨 酸 水 平 的 差异 。 | | | 

在 儿 干 种 已 知 的 单 基因 疾病 (多 半 涉 及 神经 系统 ) 中 ,已 经 确定 了 几 百 种 基因 
在 染色 体 上 的 精确 位 置 。 一 百 多 种 疾病 本 身 的 基因 和 特有 突变 已 经 被 发 现 ,而 日 
这 一 数字 正在 迅速 地 增长 。 人 类 基因 组 计划 的 目标 之 一 就 是 要 测定 出 所 有 的 基 
No 站 着 这 “目标 的 快速 前 进 ,使 得 测定 受 多 个 基因 和 环境 因素 影 胸 的 昌 杂 行 泊 
R faia Tara 


总 5 
SERBA (HD) AURORE (PKU) 9 RUSE BRE RENE 和 隐 性 疾病 的 例 
Fe 已 们 遵循 一 个 多 世纪 前 孟 德尔 所 描绘 的 遗传 的 基本 规则 . 一 个 基因 可 能 存在 


两 种 或 更 多 种 形式 (等 位 基因 )。 分 别 来 自 双亲 的 两 个 等 位 基因 ,在 配子 形成 过 程 
16: 第 2 章光 孟 德尔 遗传 定律 


中 分 开 ( 分 离 ) 。 这 一 规则 是 雷 德 尔 第 一 定律 一 一 分 敲定 人 能。 这 一 定律 解释 了 许多 
遗传 特征 :为 什么 一 位 患 HD 的 父 ( 母 ) 洒 有 50% 的 子女 最 终 会 患 病 ,为 什么 这 种 19 
致死 基因 会 一 直 存 在 于 人 群 中 ,为 什么 PKU 患 儿 通 常 没有 患 PKU 的 双亲 ,以 及 
为 什么 双 杀 之 间 存 在 杀 缘 关系 时 PKU 更 易 发 生 。 

赫 德 尔 第 一 定律 是 写 由 给 合 定律 :一 个 基因 的 遗传 不 受 另 一 个 基因 的 遗传 的 
影响 。 但 是 ,连接 在 同一 染色 体 之 上 非常 靠近 的 基因 可 能 相互 组 合 , 而 这 就 背离 了 . 
一 德尔 的 自由 组 合 定律 。 这 一 背离 使 得 运用 连锁 分 析 在 染色 体 上 为 基因 定位 成 为 
能 。 对 于 宫廷 申 舞 跑 病 和 茶 丙 酮 酸 尿 症 而 言 , 已 经 建立 起 了 连锁 ,并 且 造 成 疾病 
的 基因 也 已 经 被 测定 出 来 。 
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色 宣 展现 了 一 种 看 似 不 符合 备 德尔 定律 的 遗传 模式 。 最 弟 见 的 色盲 是 红 绿 辨 20 

别 困 难 , 这 种 疾病 是 由 于 眼睛 视网膜 上 感光 细胞 中 缺乏 菜 种 色素 导致 的 。 PEE 
盲 较 女 性 色盲 更 常见 。 更 有 意思 的 是 ， 当 母 亲 是 色 宫 而 父亲 不 是 时 ,他 们 的 儿子 全 
都 是 色 言 , 而 女儿 则 无 一 人 是 色 言 (图 3. la). 当 父 亲 是 色 窗 而 母亲 不 是 时 ,子女 很 
少 是 色盲 (图 3. 1b), 不 过 发 生 在 色盲 父亲 表面 上 看 似 正常 的 女儿 身上 的 情况 很 
值得 关注 ;她 们 的 儿子 有 一 半 可 能 是 色 讶 。 这 就 是 众所周知 的 隔 代 遗传 现象 一 
父亲 是 色盲 ,他 们 的 女儿 不 是 色 宦 ,但 外 孙 有 此 是 色 宣 。 依 照 孟 德尔 遗传 定律 来 
看 ,这 可 能 发 生 了 什么 呢 ? 


亲 代 FAR 
子 代 子 代 
孙 代 


(a) (b) | 
图 3.1 seeds, (a) 色盲 母亲 和 非 色盲 父亲 的 儿子 均 为 色 宦 而 女儿 均 不 是 色 育 。 《b 非 色盲 母亲 和 


色 言 父亲 的 子女 均 不 是 色盲 ,但 是 女儿 的 儿子 患 色盲 的 风险 率 为 50%。《〈 用 于 描述 家 族 系 谱 的 符号 见 
图 2.1.) 


X 染色 体 上 的 基因 


有 两 种 染色 体 被 称 为 性 染色 体 ,因为 它们 对 于 男性 和 女性 是 不 同 的 。 女 性 吉 
两 条 和 染色体 ,而 男性 仅 有 一 条 X 染色 体 和 -- 条 称 为 了 染色 体 的 较 小 染色 体 ， 
色 宦 是 由 X 染色 体 上 的 一 个 隐 性 等 位 基因 引起 的 。 由 于 男性 仅 有 一 条 义 染 
18， 第 3 章 ;; 超 越 孟 德尔 定律 





色 体 ,因而 ,如 果 他 们 唯一 的 X 染色 体 上 有 一 个 色 言 等 位 基因 (c) ,他们 就 是 色盲 
了 。 对 于 女性 而 言 , 她 们 要 患 上 色盲 就 必须 两 条 X 染色 体 上 均 遗 传 到 < 等 位 基因 。 
AS Tit Pee ORD 达 锁 ) 隐 性 等 位 基因 的 特征 多 出 现在 男性 身上 。 举 例 来 
说 ,如 果 引 发 某 种 疾病 的 X 连锁 隐 性 等 位 基因 的 频率 是 10% ,那么 男性 患 该 种 疾 
病 的 期 望 频率 将 是 10 吧 ,而 女性 仅 为 1% CBI, 
0. 10 = 0.01), 

图 3. 2 说 明了 性 染色 体 的 遗传 。 儿 子 和 女 21 


儿 均 从 母亲 处 承袭 一 条 XX 染色体。 女儿 承 缆 
父亲 那 唯 一 一 条 X 染色 体 , 而 儿子 承袭 父亲 那 DA 


ii | 


条 站 染色 体 。 儿 子 不 可 能 从 父亲 处 继承 X 染 
色 体 上 的 等 位 基因 。 由 于 这 个 原因 ,X 连锁 隐 
性 性 状 的 另 一 个 标志 是 可 以 忽略 的 父子 相似 。 ; 
女儿 从 父亲 处 继承 到 一 个 X 连锁 等 位 基因 ,此 if 1 
时 除非 她 们 从 母亲 处 的 X 染色 体 上 继承 到 这 
样 的 另 一 个 等 位 基因 ,否则 她 们 就 不 表达 该 种 
隐 性 性 状 。 3.2 X 和 YY 染色 体 的 遗传 。 

图 3. 3 进一步 地 说 明了 色盲 的 遗传 。 就 色盲 母亲 和 非 色 育 父 亲 来 说 (图 
3. 3a) ,母亲 在 她 的 两 条 X 染色 体 上 均 有 < 等 位 基因 ,而 父亲 在 他 唯一 那 条 X Bede, 22 
体 上 有 正常 等 位 基因 (C)。 这 样 ,儿子 总 是 从 母亲 处 遗传 到 一 条 带 有 c 等 位 基因 的 
X 染色 体 ,所 以 总 是 色盲 。 虽 然 女儿 从 母亲 处 遗传 到 :个 c 等 位 基因 ,但 是 她 们 不 
是 色 宣 ,因为 她 们 从 父亲 处 遗传 到 一 个 正常 的 显 性 的 C 等 位 基因 。 她 们 虽 携 带 c 
等 位 基因 但 不 表现 此 种 疾病 ,被 称 为 茵 带 者 ,图 3. 3 中 用 半 阴 影 的 圆圈 表示 。 





(a) by ee 


图 3.3 色盲 是 由 X 染 色 体 上 的 一 个 隐 性 等 位 基因 遗传 的 。 o 表示 色盲 的 隐 性 等 位 基因 ; -是 正常 等 位 
基因 。( 的 色 言 母亲 是 纯 合 隐 性 (cc)。(b) 色 盲 父 亲 在 他 们 了 唯一 的 X 染 色 体 上 有 一 个 c 等 位 基因 ， 而 该 
等 位 基因 传 女 不 传 子 。 


在 第 二 个 例子 中 (图 3. 3b) , 父亲 是 色 宣 ， 母亲 茎 不 是 色 诊 也 不 是 c 等 位 基因 的 
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携带 者 。 孩 子 中 没有 色盲 ,不 过 女儿 全 都 是 携带 者 ， 因为 她 们 必定 继承 了 父亲 那 条 
WA c 等 位 基因 的 X 染色 体 。 现在 你 应 该 能 够 预计 这 些 身 为 携带 者 的 女儿 的 子女 
患 色盲 的 风险 率 。 正 如 图 3. 3b 底部 那 行 所 示 ， 当 和 里 为 携带 者 的 女儿 (Cec) 与 非 色 育 
的 男性 (C) 婚 配 产 下 子女 时 ,她 们 的 ] L 于 半数 可 能 是 色盲 ,而 她 们 的 女儿 则 无 一 和 
起 色盲 ,不 过 半数 将 是 携带 者 。 这 种 遗传 模式 解释 了 隔 代 遗传 现象 ， 色盲 父亲 没 
有 色 请 的 儿子 或 女儿 (假定 母亲 是 正常 的 、 非 携带 者 ) ,不 过 他 们 的 女 ) LÆ c 等 位 基 
内 的 携带 者 。 他 们 女儿 的 儿子 有 50% 的 风险 率 是 色 育 。 

性 染色 体 的 遗传 对 于 男性 和 女性 是 不 同 的 ,所 以 检测 连锁 要 比 测定 出 其 他 
染色 体 上 基因 的 位 置 容易 得 多 。 色 家 是 人 类 X 连锁 的 首 例 报告 x 染色 体 上 已 有 
大 约 500 个 基因 被 测定 出 来 。Y 染色 体 拥有 决定 男性 特质 的 基因 以 及 其 他 大 约 50 
TEA. Chttp://gdbwww. gdb, org/gdbreports 网 站 发 布 每 条 染色 体 上 现 已 被 测 
定 出 的 基因 ,) 


小 结 


像 色 盲 基因 那样 位 于 义 染色体 上 的 隐 性 基因 ， 受 感染 的 男性 要 多 于 女性 ,而 且 
似乎 是 隔 代 遗传 的 。 


孟 德 尔 定律 的 其 他 例外 


其 他 一 些 遗传 现象 因为 不 是 以 简单 的 方式 在 代 际 间 遗 传 的 ,所 以 看 上 去 不 符 
合 孟 德尔 定律 。 


KRE «| 7 i. 
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新 DNA REER RERE TL AS BIRA RAR 
新 突变 是 在 亲 代 的 孵 子 或 精子 形成 过 程 中 发 生 的 。 但 是 这 种 情形 并 没 湖 真 正 
离 直 德尔 定律 ,因为 即使 患者 拥有 未 患 病 的 双亲 ,新 突变 仍 依照 孟 德尔 定律 传 给 了 
后代。 许多 遗传 疾病 涉及 这 种 自发 突变 , 它 不 是 从 上 一 代 处 遗传 获得 的 。 另 外 , 较 
之 产生 旷 子 或 精子 的 细胞 ,其 他 细胞 发 生 DNA 突变 的 更 多 ,并 且 不 会 传递 给 下 -_- 
代 。 例 如 ,许多 癌症 的 病因 就 属 这 种 突变 类 型 。 尽 管 这 些 突变 影响 了 DNA, 不 过 
因为 它们 不 发 生 在 配子 中 ,所 以 它们 不 具有 遗传 性 。 | 
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染色 体 畸 变 


如 同 第 8 章 所 讨论 的 ,染色 体 畸 变 是 智力 迟滞 的 一 个 重要 训 因 。 例 如 ,1 000 
名 新 生 儿 中 大 约 有 1 名 患 唐 氏 综合 征 ， 后 轻 度 到 中 度 迟 请 个 体 的 四 分 之 一 还 要 多 。 
1866 年 ,Langdon Down 最 早 做 了 记述 ,这 与 孟 德尔 经 典 论文 发 表 是 在 同一 年 。 许 
多 年 里 , 唐 氏 综合 征 的 起 因 无 法 说 明 , 因 为 它 不 是 “世代 相传 ”的 。 另 一 个 令 人 不 解 
的 特征 是 , 唐 氏 综合 征 更 多 地 发 生 在 35 多 以 上 的 妇女 所 生 的 孩子 身上 。 与 母体 年 


龄 的 这 一 关联 使 人 想到 的 是 环境 解释 。 
但 到 了 20 世纪 50 年 代 后 期 ,研究 表明 
唐 氏 综合 征 是 由 于 存在 一 条 带 有 数 千 基 因 的 
完整 的 额外 染色 体 所 造成 的 。 如 同 第 4 章 中 
说 明 的 ,在 卵子 和 精子 形成 过 程 中 , 23 对 染 
色 体 的 每 一 对 染色 体 都 分 离 了 ,卵子 和 精子 
仅 携带 每 一 对 中 的 一 条 染色 单 体 。 当 精子 使 
卵子 受精 时 ,每 对 染色 体重 新 组 成 ,其 中 一 条 
染色 体 来 自 父 亲 , 另 一 条 来 自 母 亲 。 不 过 有 
时 候 配 子 形成 过 程 中 的 初始 分 离 并 不 平均 ， 
当 这 类 意外 情形 发 生 时 , 一 个 卵子 或 精子 含 
有 某 一 对 染色 体 的 两 条 染色 单 体 , 而 另 一 个 
卵子 或 精子 则 什么 都 没有 。 这 种 染色 体 平均 
分 配 的 失败 称 为 不 分 离 (图 3. 4) 。 不 分 离 是 
造成 多 发 于 妊娠 头 几 周 的 自发 性 流产 的 一 个 
主要 原因 。 不 过 ,就 某 些 染 色 体 而 言 ,虽然 一 
些 胎儿 有 发 育 异常 的 情况 ,但 是 这 些 带 有 染 
色 体 异常 的 胎儿 还 是 能 够 存活 下 来 。 唐 氏 综 
合 征 就 是 一 个 典型 的 例子 , 它 是 由 最 小 染色 
体 之 一 的 21 号 染色 体 存在 三 个 拷贝 ( 称 为 三 
体 竹 ) 所 致 。 没 有 发 现 仅 带 有 一 条 染色 体 ( 单 
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图 3.4 和 孟 德 尔 遗传 定律 的 一 个 例外 :染色 
体 不 分 离 。(a) 当 卵 子 和 精子 形成 之 时 ,每 
对 染色 体 先 排列 起 来 然后 分 开 , 每 个 新 的 卵 
子 或 精子 仅 带 有 其 中 的 一 条 染色 单条。 
(b) 有 时 这 种 分 离 不 能 正确 地 发 生 ,导航 一 
THF REBT HA NRE BER 
单 体 而 另 一 一 个 久子 或 精子 则 什么 都 没 有 ， 


体 人 性 ) 的 个 体 ,而 这 可 能 发 生 在 不 分 离 情 况 下 ， 即 不 分 离 使 得 一 个 卵子 或 精子 没 带 
有 染色 体 的 拷贝 而 另 一 个 卵子 或 精子 却 带 有 染色 体 的 两 个 拷贝 。 一 般 认 为 这 种 单 
体 性 是 致死 的 。 很 显然 , 太 小 的 遗传 物质 较 额 外 物质 更 具有 破坏 性 ， 因为 唐 氏 综 
合 征 的 大 多 数 病例 是 由 不 分 离 新 造成 的 ， 所 以 唐 氏 综合 征 通常 不 属 家族 遗 传 。 

不 分 离 也 说 明了 为 何 高 龄 母亲 的 孩子 身上 唐 氏 综合 征 的 发 生 率 较 高 . HEREN} 25 
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乳 动物 在 出 生 之 前 已 经 拥有 全 部 未 成 熟 的 卵子 。 这 些 卵 子 带 有 每 对 染色 体 的 两 个 
部 分 。 每 个 月 都 有 一 个 未 成 熟 的 卵子 经 历 了 细胞 分 离 的 最 后 阶段 。 随 着 女性 年 龄 
的 增长 ,需要 活化 几 十 年 处 于 休眠 状态 的 未 成 熟 卵 子 , 这 时 更 可 能 出 现 不 分 离 的 情 
形 。 与 此 不 同 的 是 ,一 直 在 产生 的 精子 是 新 鲜 的 。 由 于 这 个 原因 , 唐 氏 综合 征 的 发 
生 不 受 父亲 年 龄 的 影响 。 

许多 妇女 担心 高 龄 生育 , 正 是 因为 担心 可 能 发 生 像 唐 氏 综合 征 这 样 的 染色 体 
异常 。 高 龄 妊娠 的 许多 忧虑 可 以 藉 由 检查 胎儿 染色 体 的 羊膜 穿刺 术 来 消除 。 


三 联 体重 复 的 扩 增 


我 们 很 早 就 知道 突变 和 染色 体 异 常 。 而 孟 德 尔 定律 的 另 两 个 例外 是 最 近 才 发 
现 的 。 一 个 例外 涉及 DNA 重复 序列 , 它 实际 上 是 一 种 特殊 形式 的 突 恋 。 有 些 非 
MAIRI DNA 片断 一 一 DNA 的 两 个 .三 个 或 四 个 碱 基 核 苷 酸 (第 4 章 ) 一 一 被 重复 
卫 几 次 到 几 十 次 ,其 中 的 原因 我 们 尚 不 得 而 知 。 人 类 基因 组 中 ,可 以 在 多 达 50 000 
个 地 方 发 现 不 同 的 重复 序列 。 每 种 重复 序列 拥有 几 个 ,通常 是 12 个 或 更 多 个 的 等 
位 基因 ,而 这 些 等 位 基因 是 由 数目 不 一 的 同一 重复 序列 所 组 成 ;它们 往往 是 依照 孟 
德尔 定律 代 代 相传 的 。 四 于 这 个 原因 ,也 由 于 重复 序列 是 如 此 之 多 ， 因而 重复 序列 
在 连锁 研究 中 被 普遍 地 用 作 DNA 标记 。 

有 时 茶 个 基因 座 上 的 重复 序列 的 数目 增加 了 ,就 会 引发 问题 (Wells &. 
Warren, 1998), MEKIK 20 种 疾病 与 这 类 重复 序列 的 扩 增 有 关 ; 且 全 部 牵 
水 到 大 脑 , 并 由 此 造成 了 行为 问题 。 例 如 ,大 多 数 享 廷 顿 舞 蹈 病 的 病例 涉及 14 
号 染色 体 上 享 廷 顿 基因 的 一 个 重复 。 因 为 重复 单位 是 DNA 的 三 个 碱 基 核 苷 酸 
的 一 个 特定 序列 ,所 以 它 被 称 为 三 联 体重 复 。DNA 的 四 种 碱 基 核 苷 酸 的 所 有 
组 合 ( 见 第 4 章 ) 都 是 可 能 的 ,但 是 基 些 组 合 更 常见 ,比如 CGG 和 CAG 。 正常 染 
色 体 包含 11 到 34 个 三 联 体重 复 的 拷贝 ， 而 享 迁 顿 染 色 体 有 多 达 . 物 :个 的 措 由 ， 
三 联 体重 复 的 扩 增 数目 是 不 稳定 的 ,在 后 代 身 上 可 能 增加 。 这 一 现象 说 明了 以 
前 神秘 的 被 称 之 为 遗传 早 现 的 非 孟 德尔 式 的 过 程 ,也 就 是 征兆 塞 旱 几 伐 已 经 出 
现 , 并 在 连续 世代 中 变 得 更 为 严重 。 以 亭 廷 顿 舞蹈 病 为 例 , 比 较 其 的 护 增 司 至 
了 疾病 的 早 发 和 病症 严重 程度 的 增加 。 扩 增 的 三 联 体 是 CAG , 它 为 氨基 酸 谷 氨 
酰胺 编码 ,并 最 终 构成 一 种 蛋白 质 ,在 这 种 蛋白 质 的 中 间 带 有 数 个 谷 氨 酰胺 的 
引 增 。 额 外 的 谷 氨 酰胺 改变 了 蛋白 质 的 构象 ,赋予 蛋白 质 新 的 有 毒 特 性 。 搬 开 26 
这 种 非 志 德尔 式 的 变化 ， 吾 廷 顿 舞蹈 病 作 为 单 基因 显 性 疾病 一般 仍 遵循 孟 德 尔 
定律 。 
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本 世纪 ?早期 , 早 现 最 初 被 描述 为 发 生 在 “精神 病 ” 中 常见 的 一 种 现象 。 精 神 
分 裂 证 和 躁 狂 抑 郁 症 ( 双 相 症 ) 的 近期 研究 确实 发 现 了 遗传 早 现 的 证 据 , 一 项 观察 
报告 表明 三 联 体重 复 可 能 也 影响 了 这 些 疾病 。 然 而 ,这 里 有 一 个 问题 ,就 是 人 为 取 
样 可 能 酷似 真 的 早 现 。 举 例 来 说 , 患 精 神 分 裂 症 降低 了 个 体 寻 找 伴侣 和 生育 孩子 
的 机 会 。 因 此 患 精神 分 裂 症 但 仍 成 为 父母 的 个 体 很 可 能 在 有 孩子 以 后 , 较 晚 才 发 
病 。 如 果 这 些 孩 子 中 有 人 患 病 , 他 们 的 发 病 年 龄 可 能 接近 精神 分 裂 症 的 总 体 平均 
年 龄 ,由 此 比 他 们 患 病 的 父母 亲 发 病 要 早 。 尽 管 准确 说 明 早 现 是 如 此 困难 ;但 它 所 
提供 的 指向 基因 测定 的 可 能 线索 看 来 值得 继续 研究 。 一 些 实验 室 现 已 报告 了 精神 
分 裂 证 和 双 相 症 病 人 的 基因 组 中 某 处 的 三 核 苷 酸 重复 扩 增 的 证 据 , 但 是 这 些 扩 增 
部 分 包含 的 基因 仍 未 被 测定 出 来 (Margolis 等 ,1999) 。 

脆性 X 迟滞 是 居 唐 氏 综合 征 之 后 智力 迟滞 的 
最 常见 病因 , 它 也 是 由 背离 孟 德尔 定律 的 三 联 体重 
复 扩 增 造成 的 。 虽 然 我 们 知道 发 生 这 类 智力 迟滞 正常 人 


的 男性 人 数 通常 是 女性 的 两 倍 左右 ,但 是 由 于 它 是 ~— SETRA 
由 不 稳定 重复 扩 增 引起 的 ,因而 它 的 遗传 模式 不 符 

合 性 连锁 。 如 同 第 8 章 中 所 述 , 这 种 三 联 体重 复 的 

所 增 使 X 染色 体 在 某 种 试验 制剂 中 变 脆 ,而 这 就 是 前 突变 bo o 
脆性 和 得 名 的 由 来 。X 染色 体 上 某 个 基因 座 有 正 一 55 至 200 个 重复 


常 的 重复 个 数 (6 至 54 个 重复 ) 的 亲 代 有 时 会 产生 
WAT HES SCI 200 个 重复 ) 的 卵子 或 精 
子 , 这 被 称 为 前 突变 。 这 一 前 突变 不 会 造成 子 代 的 
迟 清 , 不 过 它 是 不 稳定 的 ,并 经 常 在 孙 代 中 导致 更 “ 
多 的 扩 增 (200 个 或 更 多 个 的 重复 ) ,而 这 将 造成 迟 
MCE 3. 5)。 与 造成 享 延 顿 舞蹈 病 的 扩 增 重复 不 as MEXRI SEXABLE 
同 ,脆性 X RN I A E SEF] (CCGG) 要 受到 能 跨 代 扩 增 的 DNA 三 联 体 序列 ， 
DNA 转录 为 信使 RNA 的 干扰 ( 见 第 4 章 )。 Oe ' 





-一 200 个 以 上 的 重复 


ae OM: et 


基因 组 印记 


二 德尔 定律 例外 的 另 一 个 例子 名 为 基因 组 印记 ， 或 配子 印记 。 尽 管 通常 一 
个 等 位 基因 是 来 自 双亲 中 的 每 一 方 ,但 在 基因 组 印记 中 ,基因 的 表达 是 依 这 个 基 


O 44 20 世纪 一 一 译 者 注 。 
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因 究竟 来 自 父 亲 还 是 母亲 而 定 。 我 们 尚 不 知晓 某 位 亲 代 的 等 位 基因 留 下 印记 的 
精确 机 理 , 不 过 它 通 常 涉 及 被 称 为 甲 基 化 的 过 程 ,该 过 程 使 得 这 个 基因 的 一 部 分 
失 活 (Jaenisch，1997)。 老 鼠 和 人 类 的 这 样 一 些 基因 被 记述 下 来 (Reik & 27 
Surani, 1997), 人 类 的 基因 组 印记 的 一 个 最 突出 的 例子 是 15 号 染色 体 的 一 小 
部 分 缺失 ' 依 据 这 一 缺失 究竟 继承 自 母亲 还 是 父亲 ,将 导致 两 种 不 同 的 疾病 。 = 
它 继 承 自 母亲 时 , 它 引起 名 为 安 琪 曼 综 合 征 的 疾病 ,这 种 疾病 伴随 严重 的 迟滞 以 
及 其 他 诸如 步 态 笨拙 和 怪 笑 等 表现 症状 。 当 它 继承 自 父 亲 时 , 它 引 起 诸如 暴食 、28 
脾气 暴躁 、 抑 郁 等 行为 问题 ,以 及 诸如 肥胖 和 身材 矮小 等 身体 问题 ( 普 莱 德 - 威 利 
综合 征 )。 | | | 

太一 个 ?| 人 注意 但 不 是 特别 确凿 的 例子 是 第 8 章 中 叙述 的 特 纳 综合 征 。 患 此 
种 疾病 的 女孩 仅 有 一 条 X 染色 体 ,她 们 身材 矮小 .卵巢 发 育 不 全 ,但 是 智商 正常， 
有 报告 说 , 仅 有 的 那 条 X 染色 体 继承 自 父亲 的 特 纳 综合 征 女 孩 的 社交 技能 比 仅 有 
的 那 条 X 染色 体 继承 自 母 亲 的 女孩 要 好 (Skuse 等 ,1997)。 由 于 男孩 总 是 从 母亲 
处 继承 染色 体 ,印记 机 制 或 许可 以 部 分 地 解释 为 何 正常 男 孩 在 社交 技能 测验 上 
一 般 总 不 及 同时 继承 父 本 义 和 母 本 义 的 正常 女孩 。 

另 一 个 新 近 的 例子 是 ， PPLE REE EFS Pt Se WE A (Li 等 ， 
1999) 的 父 本 表达 基因 ( 亦 即 , 当 继承 自 父亲 时 基因 才 表 达 )。 父 本 基因 为 何 能 调控 
RATE? 正如 第 .14 章 中 将 讨论 的 ， ee 

父 本 基因 组 竞争 调控 胚胎 生长 的 结果 。 

基因 发 生 不 同 的 作用 ,除了 依据 究竟 继承 自 母亲 还 是 父 Tere 前 面 一 节 
讨论 过 的 重复 序列 的 扩 增 有 时 依 产 生 配子 的 个 体 的 性 别 而 定 。 例 如 ,脆性 X 
的 重复 序列 在 女性 (母亲 ) 中 扩 增 ， 而 享 廷 顿 舞 路 病 的 重复 序列 在 男性 (父亲 ) 
中 扩 增 。 


1 a p na 
E toe 
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印记 。 许 多 遗传 疾病 涉及 的 是 非 代 代 相传 的 自发 突变 ， 染色 体 畸 变 包括 不 分 离 ， 
它 是 导致 智力 灌 的 最 重要 原因 ,产生 的 是 引发 唐 氏 综合 征 的 三 体 性 : IB 
P 增 是 造成 脆性 X 迟 豆 的 原因 , 故 成 为 智力 落后 的 第 二 大 病因 ,同时 它 还 导致 享 
延 顿 舞 病 。 如 同 在 安 琪 曼 综合 征 和 普 莱 德 - 威 利 综合 征 中 , 当 基因 表达 依 该 基因 究 
BK eee ena 
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T a PE AR 


大 多 数 心理 性 状 表 现 了 较 之 亭 廷 顿 舞 跑 病 或 PKU 更 为 复杂 的 IGE. 让 
我 们 仔细 考查 一 下 精神 分 裂 症 和 一 般 认 知 能 力 。 


精神 分 裂 症 29 


精神 分 裂 症 (第 11 章 ) 是 一 种 以 思维 错乱 为 特征 的 严重 的 精神 障碍 。 全 世界 
大 约 100 人 中 有 1 人 会 在 生命 中 的 某 个 时 刻 受到 此 种 疾病 的 打击 ,这 个 比率 是 享 
SEWER AAR PKU 的 100 多 倍 。 精 神 分 裂 症 没有 像 亨廷顿 舞蹈 病 .PKU REE 
那样 显现 出 简单 的 遗传 模式 ,但 是 它 
具有 家 族 性 (图 3. 6) 。 遗 传 研究 中 采 
用 的 一 种 专门 的 发 病 率 系数 , 称 为 震 
RETE CA HER WA tr) 
是 人 在 整个 一 生 中 发 病 的 概率 。 亦 g 
即 , 对 尚未 患 病 的 家 族 成 员 不 能 安然 S 
度 过 危险 期 的 “校正 年 龄 估计 。 如 果 E 
你 的 二 等 亲 亲 属 (祖辈 或 姑 姨 母 或 叔 
伯 贸 父 ) 患 有 精神 分 裂 症 ,那么 你 患 精 。“。 
神 分 裂 症 的 风险 率 是 4% 左 右 ,是 一 
般 人 群 患 病 风险 率 的 四 倍 。 如 果 你 的 。 
一 等 亲 亲属 (父母 或 同胞 ) 患 有 精神 分 GARR OER CER RE AD 
裂 症 ,那么 你 患 精神 分 裂 症 的 风险 率 (0%) (25%) (50%) (50%) (00% 
是 9% 左 右 。 如 果 数 名 家 族 成 员 都 串 a ae 
病 ,那么 你 的 患 病 风险 率 会 更 高 。 如 。 图 3.6 MNT 六 相 并 的 高 
果 你 的 异 卵 双 生 兄 弟 患 有 精神 分 裂 。 而 并 加 (至 所 资料 引 PE 
i RA SRSA TEHE HEARS A ERORE 30 
将 高 于 其 他 同胞 兄弟 ,大 约 为 17%。 更 惊人 的 是 , 同 卵 双生 兄弟 (姐妹 ) 之 一 患 有 
精神 分 裂 症 ,那么 另 一 名 同 卵 双生 子 的 患 病 风险 率 大 约 为 48 站 。 同 卵 双生 子 由 同 
一 个 胚胎 发 育 而 来 ,在 生命 初期 的 头 几 天 里 分 裂 成 两 个 胚胎 ,每 个 胚胎 都 带 有 相同 
的 遗传 物质 (第 BE) 。 


50 48% 
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很 显然 , 串 精 神 分 裂 症 的 风险 率 作为 个 体 与 患者 的 遗传 相似 程度 的 孙 数 而 系 
统 地 增加 。 遗 传 看 似 暗 含 其 中 ,但 患者 的 样本 不 符合 孟 德 尔 比 率 。 孟 德尔 遗传 定 
律 究竟 是 不 是 适用 于 这 样 一 个 复杂 的 结果 呢 ? 


一 般 认 知 能 力 


像 身 高 等 身体 性 状 和 血压 等 生物 医学 性 状 那样 ， 许多 心理 性 状 是 数量 特征 。 
数量 特征 多 是 常见 的 钟 形 曲线 的 连续 分 布 ,大 多 数 人 在 分 布 的 中 间 , 极 少数 人 在 分 
布 的 两 端 。 

例如 第 9 章 中 所 讨论 的 ,一 般 智力 测验 得 到 的 智力 测验 分 数 是 多 种 认 知 能 力 
测验 的 合成 分 数 , 被 用 作 一 般 认 知 能 力 的 指标 。 此 力 测验 分 数 大 体 上 呈正 态 分 布 。 
”因为 一 般 认 知 能 力 是 一 个 数量 特征 ,所 以 不 可 能 计数 “ 患 病 ? 个 体 。 但 是 很 显 
然 , 一 般 认 知 能 力 是 世代 相传 的 。 例 如 ,父母 智力 测验 分 数 高 ， 他 们 和 孩子 的 智力 测 
验 分 数 往往 也 高 于 平均 分 。 和 精神 分 裂 症 一 - 一 样 , 一 般 认 知 能 力 的 传递 似乎 没有 亲 
稍 简 单 的 也 德尔 踪 传 定律 。 

”描述 家 族 相似 性 需要 采用 数量 性 状 的 统计 量 . (附录 提供 了 个 体 差 异 统计 的 
简介 ,) 一 百年 之 前 ,行为 遗传 学 之 父 Francis Galton 采用 数量 性 状 以 解决 描述 家 
族 相似 性 的 问题 。 他 提出 了 一 个 他 称 为 共同 关系 的 统计 量 , 逐渐 往 变 成 现在 广泛 
应 用 的 相关 系数 。 更 规范 地 说 ,就 是 以 Galton 的 同事 Karl Pearson 名 字 命 名 的 皮 
尔 逊 积 矩 相关 。 相 关 是 相似 性 的 -- 一 个 指标 , 取 值 范围 从 表示 无 相似 性 的 . 00 BSE 

de 示 完 全 相似 的 1.0。( 见 附录 关于 

| = 相关 的 说 明 。) 

智力 测验 分 数 的 相关 表明 了 家 
族 成 员 相 似 性 依 亲属 关系 的 接近 程 
度 而 定 ( 图 3.7)。 总 体 中 随机 两 组 
个 体 间 智力 测验 分 数 的 相关 为 . 00。 
堂 ( 表 ) 兄 弟 姐 妹 闻 的 相关 约 为 : 15， 
M FISEER E ERS ME 

(Oo oe oe Re DE 相关 约 为 . 30。 父 母 相同 的 全 同胞 
(12.5%) A ple (50%) (100%) ” 间 的 相关 约 为 . 45, 这 个 相关 近似 于 
BA 3.7 一 般 认 知 能 力 的 相似 性 随 遗 传 相关 度 增加 而 提 RS TRE. AET 
高 。( 数 据 资料 引 自 Bouchard & McGue, 1981, Loehin _ 间 的 相关 约 为 . 60, 它 高 于 全 同胞 间 31 
修正 ,1989.) BY. 45, 但 低 于 同 卵 双生 子 间 的 . 85 
2: 第 3 章 “超越 孟 德 尔 定律 
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左右 的 相关 。 另 外 ,如 同 第 9 章 中 所 讨论 的 ,丈夫 与 妻子 间 的 相关 约 为 . 40, 这 一 结 
采 为 解释 同胞 间 和 双生 子 间 的 相关 提供 了 局 示 。 
生 德 尔 遣 传 定律 怎么 应 用 于 像 一 般 认 知 能 力 这 样 的 连续 特征 呢 ? 


BK 


RAS BES PRO] EARS SRA ERARE RETARA BREN 
为 复杂 性 状 的 研究 提供 了 一 个 很 好 的 范例 。 孟 德尔 能 成 功 总 结 出 遗传 定律 主要 是 
因为 他 选取 了 简单 性 状 即 非 此 即 彼 的 定性 性 状 。 假 如 芋 德 尔 以 直径 为 指标 来 研究 
画 忌 籽 的 大 小 ,那么 他 将 发 现 完全 不 同 的 结论 。 首 先 , 和 大 多 数 性 状 一 样 ,更 豆 籽 
的 大 小 是 连续 分 布 的 。 如 果 他 选取 大 籽 植 株 与 小 籽 植 株 进行 杂交 , 子 代 酌 豆 籽 的 
大 小 赋 不 会 是 大 的 也 不 会 是 小 的 。 实 际 上 ,豌豆 籽 的 大 小 从 小 到 大 变化 着 ,有 目 大 多 
数 子 代 的 更 豆 籽 是 中 等 大 小 。 

仅 在 备 德 尔 文 章 发 表 的 十 年 之 后 ,Francis Galton 研究 了 豌豆 籽 的 大 小 并 得 出 32 
了 它 是 遗传 的 结论 。 举 例 来 说 ,大 籽 亲 代 可 能 产 出 要 比 中 等 大 小 大 一 些 的 子 代 。 
事实 上 ,Galton 为 了 描述 亲 代 与 子 代 吏 豆 籽 大 小 之 间 的 数量 关系 ,提出 了 回归 和 前 
述 的 相关 的 这 两 个 基本 统计 量 ( 见 附录 )。 他 标 出 亲 代 和 子 代 醇 豆 籽 的 大 小 ,绘制 
出 最 拟 合 观 察 数 据 的 回归 线 (图 3. 8) 。 回 归 线 的 斜率 为 . 33。 这 意味 着 ,就 整个 群 
体 而 言 , 亲 代 酌 豆 籽 的 大 小 增加 一 个 单位 , 子 代 醇 豆 籽 的 平均 大 小 增加 三 分 之 一 个 
单位 。 


TRETEK 
( 百 分 之 一 英寸 ) 
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图 3.8 Galton 于 1877 年 绘制 出 第 一 条 回归 线 ( 实 线 ), 用 以 描述 亲 代 与 子 代 吏 豆 籽 
大 小 之 人 的 数量 关系 。 虚 线 连 接 的 是 实测 数据 点 。( 经 Galton Laboratory 多 许 。) 
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Galton 还 论证 了 人 类 的 身高 有 着 与 之 相同 的 遗传 模式 。 孩 子 们 的 身高 与 他 们 
双 闻 的 平均 身高 相关 。 高 个 双亲 生出 的 孩子 身高 高 于 平均 水 平 。 一 高 一 矮 双 亲 的 
孩子 可 能 是 平均 身高 。 这 一 性 状 的 遗传 是 数量 多 于 质量 。 数 量 遗 传 是 几乎 所 有 复 
杂 的 心理 和 生理 性 状 的 遗传 方式 。 

数量 遗传 是 否 背离 了 和 孟 德尔 定律 呢 ? 当 孟 德尔 定律 在 20 世纪 早期 重新 被 发 
现时 ,许多 科学 家 确实 如 此 认为 。 他 们 认为 遗传 必定 包含 菜 种 混合 ,因为 子 代 与 亲 
代 的 平均 水 平 相似 。 备 德尔 定律 被 当 作 是 豌豆 的 特性 ,就 此 被 忽视 了 。 但 是 ,承认 
数量 遗传 并 不 违背 孟 德尔 定律 是 理解 行为 遗传 学 的 基础 。 


小 结 : 33 


当 亲 属 间 共 有 的 基因 越 多 时 ， 像 精 神 分 裂 症 和 一 般 认 知 能 力 这 样 的 复杂 性 状 ， 

在 亲属 之 间 就 越 相似 。 即 同 卵 双 生 较 异 卵 双 生 更 相似 ,一 等 亲 亲 属 较 二 等 亲 亲 属 

”更 相似 。 正 如 下 一 节 所 说 明 的 , 像 行为 问题 和 行为 特征 这 样 典 型 的 复杂 的 数量 性 
状 并 不 违背 孟 德 尔 定律 。 


多 基因 遗传 


吏 德 尔 所 研究 的 性 状 ,以 及 享 廷 顿 舞 蹈 病 和 PKU, 都 是 单个 基因 作为 致 病 的 
必要 和 充分 条 件 的 例子 。 亦 即 , 如 果 你 患 有 享 廷 顿 舞 蹈 病 ,你 必定 有 H 等 位 基因 
(必要 条 件 ); 而 如 果 你 有 H 等 位 基因 ,你 一 定 会 患 亨 廷 顿 舞蹈 病 ( 充 分 条 件 )。 其 
他 基因 和 环境 因素 对 这 些 疾病 的 遗传 的 影响 极 小 。 在 这 些 病例 中 ,发 现 的 是 二 分 
(下 此 即 彼 ) 的 疾病 :有 无 特定 的 等 位 基因 ,决定 你 是 否 患 某 种 疾病 。 已 明确 知道 的 
单 基 因 疾 病 超 过 了 2 000 种 ,此 外 还 有 许多 可 能 的 单 基因 疾病 正在 被 探究 。 

与 上 述 大 不 相同 的 是 , 像 精 神 分 裂 症 这 样 复杂 的 疾病 和 像 二 般 认 知 能 力 这 样 
的 连续 特征 很 可 能 不 止 受到 一 个 基因 的 影响 。 当 孟 德尔 定律 在 20 世纪 早期 重新 
被 发 现时 , 备 德尔 学 派 与 生物 统计 学 派 之 间 爆 发 了 -一 场 激战 。 孟 德尔 学 派 坚持 单 
基因 效应 ,而 生物 统计 学 派 则 认为 因为 复杂 性 状 没 有 表现 出 简单 的 遗传 模式 ,所 以 
亚 德 尔 定律 不 适用 于 它 。 孟 德尔 定律 看 起 来 尤其 不 适用 于 数量 特征 ， 

事实 上 ,他 们 两 者 都 正确 又 都 不 正确 。 孟 德尔 学 派 正确 的 地 方 在 于 认为 遗传 
古 以 现 德 尔 所 说 的 方式 工作 的 ,他 们 不 正确 的 地 方 在 于 想当然 地 以 为 复杂 性 状 会 
展现 简单 的 孟 德 尔 遗 传 模式 。 生 物 统计 学 派 正确 的 地 方 在 于 认为 复杂 性 状 的 分 布 
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是 数量 上 的 而 不 是 质量 上 的 ,他 们 不 正确 的 地 方 在 于 认为 备 德 尔 遗 传 定律 只 适用 
于 更 豆 , 而 不 适用 于 高 等 生物 体 。 

更 德尔 学 派 与 生物 统计 学 派 之 间 的 这 场 论 战 直到 生物 统计 学 派 认识 到 备 德 尔 
单 基因 遗传 定律 也 适用 于 受 几 个 基因 影响 的 复杂 性 状 才 息 鼓 。 这 样 的 复杂 性 状 被 
称 为 多 基因 人 粕 状 。 每 个 有 影响 的 基因 皆 依 据 孟 德尔 定律 进行 遗传 。 


递增 的 等 位 基因 个 数 0 l 2 
(a) 





(c) i a Taon y ee 





| aao a, ag Ta 
图 3.9 伴 有 加 性 基因 效应 的 性 状 的 单 基因 分 布 和 多 基因 分 布 。(a) 有 两 个 等 位 基因 的 单 村 因 产 生 三 种 
基因 型 和 三 种 表现 型 。(b) 两 个 基因 ,各 自 有 两 个 等 位 基因 ,产生 九 种 基因 型 和 五 种 表现 型 。 tc) 三 个 基 
因 , 各 自 有 两 个 等 位 基因 ,产生 二 十 七 种 基因 型 和 七 种 表现 型 。(d) 连 续 变异 的 正 态 钟 形 曲 线 。 


第 也 章 二 超越 孟 德 汞 定律 - 


一 一 


图 3. 9 说 明了 这 一 重要 观点 。 顶 部 的 分 布展 现 了 单个 基因 的 三 种 基因 型 ,这 
个 基因 有 两 个 在 群体 中 相等 频率 的 等 位 基因 。 如 同 专栏 2. 1 中 讨论 的 ,25% 的 基 34 
A A, 等 位 基因 的 绅 合 子 (AlAl)， 50% 的 基因 型 是 杂 合 子 (A, A2),. 25% RNA 
型 是 A, 等 位 基因 的 纯 合 子 (A;As)。 如 果 A, 等 位 基因 是 显 性 的 ,那么 带 有 ALA, 
基因 型 的 个 体 的 外 表 特 征 与 带 有 ALA, 基因 型 的 个 体 是 一 样 。 既 然 这 样 ,75 色 的 
个 体 将 有 显 性 等 位 基因 的 观察 性 状 (表现 型 )。 例如 ,专栏 2. 1 中 所 讨论 的 , 孟 德 尔 35 
在 将 圆 请 种 子 与 皱 缩 种 子 的 醇 豆 植株 杂交 中 发 现 ， F, 代 中 ,75 为 的 植株 是 圆 诗 种 
于 ,25 为 的 是 皱 缩 种 子 。 

然而 ,并 不 是 所 有 的 等 位 基因 以 完全 显 性 或 隐 性 方式 起 作用 的 。 许 多 等 位 其 
因 是 加 性 的 ,因为 它们 每 一 个 对 表现 型 均 有 所 贡献 。 图 3. 9a 中 ,每 个 A; 等 位 基因 
对 表现 型 的 页 献 是 均等 的 ,所 以 如 果 你 有 两 个 A, 等 位 基因 将 比 你 仅 有 一 个 A, 等 
位 基因 的 得 分 更 高 。 图 3. 9b 增加 了 第 二 个 影响 性 状 的 基因 。 同 样 ,每 个 By 等 位 
基因 都 有 贡献 。 现在 这 里 有 九 种 基因 型 和 去 种 表现 型 。 图 3. 9c 增加 了 第 三 个 基 
因 , 从 而 有 27 种 基因 型 。 即 使 我 们 假定 不 同 基因 的 等 位 基因 对 性 状 的 影响 是 均等 
的 , 且 不 存在 环境 变化 ,这 里 仍旧 有 七 种 不 同 的 表现 型 ， 

因此 ,即使 公有 三 个 基因 , 且 每 个 基因 有 两 个 等 位 基因 ， 在 群体 中 表现 型 开 
始 接近 于 正 态 分 布 。 当 我 们 考虑 变异 性 的 环境 来 源 时 ,事实 上 等 位 基因 的 效应 
就 不 可 能 是 均等 的 了 ,很 容易 看 出 即使 是 少许 基因 也 会 形成 数量 分 布 。 再 者 , 
理学 家 感 兴 趣 的 复杂 行为 性 状 可 能 受到 几 十 甚至 几 百 个 基因 的 影响 。 这样, 尽 
管 每 一 个 基因 省 依据 备 德 尔 定律 进行 遗传 ,但 在 表现 型 水 平 上 发 现 连 续 变 异 是 
不 足 为 奇 的 。 a | l 

| 

数量 遗传 学 

多 基因 效应 造就 数量 性 状 的 观点 是 遗传 学 分 支 之 一 的 数量 遗传 学 的 壮 基 石 。 

R. A. Fisher(1918) 和 Sewall Wright(1921) 在 他 们 的 论文 中 提出 了 数量 和 遗传 
学 。 本 书 附录 介绍 了 他 们 将 孟 德尔 单 基因 模型 扩展 为 数量 遗传 学 的 多 基因 横 型 
(Falconer 等 ,1996) 的 情况 。 这 一 多 基因 模型 充分 说 明了 亲属 相似 性 ， 如 果 遗 传 
因子 影响 数量 性 状 ,那么 亲属 的 表现 型 相似 性 应 随 遗 传 相关 度 的 提高 而 增加 。- 一 
等 亲 亲 属 ,父母 .子女 和 全 同胞 之 间 遗 传 相似 性 为 50%。 关于 这 个 ,最 简单 的 考虑 
方式 是 子女 各 从 每 一 位 双亲 处 继承 了 一 半 的 遗传 物质 。 如 果 同胞 之 一 从 一 位 双 闪 
处 继承 了 某 一 等 位 基因 ,那么 其 他 同胞 有 50% 的 机 会 继承 到 相同 等 位 基因 。 其 他 
亲属 获得 该 等 位 基因 的 机 会 因 遗 传 相关 度 的 不 同 而 异 。 
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图 3. 10 以 男性 亲属 为 例 说 明了 大 部 分 常见 亲属 类 型 的 遗传 相关 度 。 以 索引 
病例 的 个 体 为 中 心 列 出 各 亲属 。 这 一 例子 追 调 了 前 三 代 和 后 三 代 。 一 等 亲 亲 属 
《例如 父亲 .儿子 ), 具 有 50% 的 遗传 相似 性 , 仅 与 索引 病例 相距 一 级 。 二 等 亲 亲 属 36 
《例如 叔 伯 父 ) 与 索引 病例 相距 两 级 , 遗传 相似 性 是 一 等 亲 亲 属 的 一 半 ( 即 25%)。 
三 等 杀 亲 属 ( 例 如 党 兄弟 ) 与 索引 病例 相距 三 级 ,遗传 相似 性 是 二 等 亲 亲属 的 一 半 
( 即 12. 5%)。 同 卵 双生 是 一 种 特殊 情形 ,因为 他 们 基因 完全 相同 。 


曾祖 父 
(12.5%) 


祖父 RIA 

(25%) (12.5%) 

父亲 UA 。 第 一 代 堂 兄弟 
(50%) (25%) (12.5%) 


ng 兄弟 se AN 生子 
(25%) (50%) 3 (100% ) 


侄子 LF 
o (25%) ~~ (50%) 


BUA PF 
(12.5%) (25%) 
曾孙 
(12.5%) 


图 3. 10 遗传 相关 度 :男性 索引 病例 ( 先 证 者 ) 的 男性 亲属 ,遗传 相关 度 的 等 级 标注 在 圆 括号 中 。 


“ 就 精神 分 裂 症 和 一 般 认 知 能 力 而 言 ,亲属 的 表现 型 相似 性 随 遗 传 相关 度 的 
增加 而 增加 。 前 面 已 经 特别 提 到 ( 见 图 3. 6)， ,对 于 精神 分 裂 症 而 言 ， bait 
机 抽取 个 体 ， no 1%. anna ; Eee Í P [aE ate 





17% 要 高 得 多 test 那么 它 为 何 是 一 种 二 
分 疾病 呢 ? 一 种 可 能 的 解释 是 ,遗传 病 患 病 风险 率 呈 正 态 分 布 , 但 是 只 有 达到 一 37 
定 国 值 ,精神 分 裂 症 才 会 显现 。 另 一 种 解释 是 ,精神 分 裂 症 实际 上 是 多 个 特征 ， 
而 这 些 特征 是 以 诊断 为 基准 人 为 划分 的 。 换言之 ， ey 
连续 体 。 这 两 种 解释 详 见 专栏 3. 1, i 


sons muzan s 
7 a z toy Ne 








就 一 般 认 知 能 力 而 言 ,如 图 3. 7 所 示 , 亲 属 的 表现 型 相似 性 也 随 遗 传 相关 度 的 
提高 而 增加 。 堂 表 兄弟 姊妹 (三 等 亲 亲属 ) 间 的 相似 性 是 半 同胞 (二 等 亲 亲属 ) 的 一 
半 , 半 同胞 间 的 相似 性 小 于 全 同胞 (一 等 亲 亲属 )。 同 卵 双 生子 间 的 相似 性 要 高 于 
异 卵 双 生子 。 

精神 分 裂 症 和 一 般 认 知 能 力 的 这 些 观察 数据 与 遗传 影响 的 假设 是 一 致 的 ,但 
是 它们 不 能 还 归 遗 传 因素 的 重要 性 。 因 为 很 可 能 家 族 相似 性 是 由 于 环境 原因 而 随 
遗传 相关 度 增加 的 。 一 等 亲 亲 属 间 更 相似 可 能 是 因为 他 们 生活 在 一 起 。 二 等 亲 亲 
属 和 三 等 亲 亲 属 较 低 的 相似 可 能 是 养育 环境 的 相似 性 较 少 的 缘故 。 

广 为 应 用 的 两 种 行为 遗传 学 的 自然 实验 有 助 于 解决 家 族 相似 性 的 遗传 来 源 
和 环境 来 源 这 一 复杂 问题 。 一 种 是 双生 子 研究 , 它 将 遗传 上 完全 相同 的 同 卵 双 
生子 间 的 相似 性 与 异 卵 双 生子 间 的 相似 性 进行 比较 ,后 者 与 其 他 同胞 一 样 在 遗 
传 上 有 50% 的 相同 。 第 二 种 是 收养 研究 , 它 将 遗传 和 环境 的 影响 分 离开 来 。 例 
如 ,在 孩子 出 生 时 ,亲生 父母 就 把 他 们 交 给 别人 收养 ,如 果 没 有 选择 性 安置 的 话 ， 
那么 亲生 父母 与 被 人 收养 的 孩子 之 间 的 任何 相似 性 都 可 以 归 因 于 遗传 而 非 共享 
环境 。 另 外 , 当 孩 子 被 人 收养 后 ,养父 母 与 被 收养 的 孩子 之 间 的 任何 相似 性 ,者 

“可 以 归 因 于 共享 环境 而 非 遗传 。 双 生子 研究 和 收养 研究 方法 的 讨论 将 在 第 5 音 
中 进行 。 

DNA 标记 目前 已 被 用 来 寻找 影响 像 精神 分 裂 症 和 一 般 认 知 能 力 这 样 的 复杂 

性 状 的 独特 基因 。 在 第 6 章 中 将 对 用 于 这 一 目的 的 技术 进行 介绍 。 。“- 


小 结 


当 认识 到 备 德 尔 单 基因 遗传 定律 也 适用 于 受 几 个 基因 影响 的 那些 复杂 性 状 
时 ,更 德 尔 学 派 与 生物 统计 学 派 之 间 的 论战 才 得 以 平息 。 这 些 基 因 中 的 每 一 个 皆 
依据 雷 德 尔 定律 进行 遗传 。 数量 遗传 学 即 以 此 为 基础 , 它 是 研究 复杂 数量 性 状 的 
一 种 理论 和 一 组 方法 (诸如 双生 子 研究 和 收养 研究 ) 。 





疾病 的 易 患 性 益 值 模型 


如果 像 精 神 分 裂 症 这 样 的 复杂 疾病 受 许多 基因 的 影响 ,那么 为 何 它们 被 诊断 
为 定性 效 病 而 非 数 量 特征 呢 ? 理论 上 说 ,遗传 病 患 病 风 险 率 应 该 是 一 个 连续 体 , 从 
没有 任何 增加 精神 分 裂 症 病 患 病 风险 率 的 等 位 基因 的 人 到 有 许多 增加 患 病 风险 率 
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的 等 位 基因 的 人 。 大 多 数 人 应 该 处 于 这 两 个 极端 之 间 , 对 精神 分 裂 症 只 有 中 等 的 
7 VE 

有 一 种 模型 认为 患 病 风险 率 , 或 者 说 易 患 性 呈正 态 分 布 ,只 有 当 超过 一 定 的 易 
患 性 阅 值 ,疾病 才 会 发 生 , 如 所 附 图 表 (a) 中 的 阴影 部 分 所 示 。 患 者 的 亲属 有 上 比较 
高 的 易 患 性 ,也 就 是 说 ,他 们 的 易 串 性 分 布 向 右 偏 ,如 图 表 (b)。 鉴 于 此 ,患者 的 亲 
属 有 更 高 的 比例 超过 阅 值 ,并 表现 出 疾病 。 如 果真 有 这 样 的 阅 值 ,因为 许多 患者 的 
亲属 可 能 恰好 低 于 国 值 而 并 不 患 病 , 所 以 只 有 当 遗 传 或 者 共享 环境 影响 相当 大 时 ， 
家 族 患 病 风险 率 才 有 可 能 高 。 





群体 的 易 患 性 患者 亲属 的 易 患 性 
(a) cb) 


和 易 串 性 和 靖 值 都 是 假想 概念 。 不 过 ,可 以 参考 家 族 患 病 风险 率 资 料 并 利用 易 
患 性 - 装 值 模型 来 估计 相关 系数 (Falconer， 1965; Smith，1974)。 例 如 ,就 精神 分 
异 症 而 言 ,一 等 亲 亲 属 的 相关 系数 估计 值 为 . 45, 这 一 估计 的 基础 是 1% 的 群体 基 
础 率 和 一 等 亲 亲 属 9% 的 患 病 风 险 率 。 

虽然 用 易 患 性 - 阔 值 模型 估计 的 相关 系数 广泛 用 于 心理 障碍 的 报告 中 ,但 是 应 
该 强调 该 统计 量 参 考 的 是 冰 值 和 由 诊断 中 衍生 的 隐 史 的 易 串 性 这 两 个 假想 概念 ， 
而 非 疾病 诊断 的 实际 串 病 风险 率 。 ga _— 
aes 45， 一 等 亲 素 属 的 精神 分 裂 症 的 实际 患 病 风险 率 仍 是 9 外，.- ， 

- 与 之 相对 ,第 二 种 模型 认为 疾病 实际 是 表现 型 的 连续 分 布 。 就 是 说 , 玫 病 可 
能 不 是 在 达到 一 定 阐 值 后 才 发 生 。 EERTE ER ERN AE 
增加 。 诸 如 抑郁 、 酮 酒 这 样 的 常见 疾病 看 起 来 更 符合 从 正常 到 噶 党 的 什 吃 硒 ， 
比如 ,人 们 抑郁 的 发 生 次 数 和 严重 程度 是 不 同 的 。 有 人 很 少 郁郁 察 欢 ,而 有 人 的 
消沉 却 完全 干扰 了 他 们 的 生活 。 被 诊断 为 抑郁 症 的 个 体 可 能 只 是 极端 的 病例 ， 
他 们 与 群体 中 的 其 他 人 只 是 量 上 的 差别 而 无 质 上 的 差异 。 这样 的 话 , 有 可 能 直 
接 估 算 连 续 体 ,而 不 是 采用 易 患 性 - 辣 值 模型 去 估算 一 个 从 二 分 诊断 中 所 得 到 的 
假想 连续 体 。 即 使 是 像 精 神 分 裂 症 这 样 较 少 见 的 障碍 ,越发 令 人 感 兴趣 的 可 能 39 
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有 尽 划 分 正常 和 异常 之 间 也 许 不 存在 截然 的 阅 值 ,而 只 不 过 是 思维 加 工 从 正常 到 
异常 的 连续 体 。 一 种 称 为 DF 极 值 分 析 的 方法 可 被 用 于 研究 正常 与 异常 之 间 的 
连接 点 ( 见 专栏 7. 1)。 

特征 与 障碍 之 间 的 关系 是 至 关 重要 的 ,这 将 在 后 面 的 章节 中 进行 探讨 。 找 到 
行为 的 具体 基因 将 是 特征 与 障碍 间 存 在 基因 连锁 的 最 好 证 据 。 举 例 来 说 , 一 个 与 
被 诊断 为 抑郁 有 关 的 基因 ,是 否 也 与 正常 范围 内 的 情绪 差异 有 关 呢 ? 





如 同 第 5 章 所 述 , 双 生子 研究 和 收养 研究 的 结果 表明 ,遗传 因素 对 精神 分 裂 症 40 
和 认 知 能 力 的 家 族 相似 性 起 主要 作用 。 本 章 强 调 的 是 ， 由 于 府 涉 到 多 个 基因 , 像 精 
神 分 裂 症 这 样 的 复杂 障碍 和 像 认 知 能 力 这 样 的 连续 特征 ， 它们 的 遗传 模式 与 单 基 
因 性 状 所 表现 的 遗传 模式 是 不 同 的 。 不 过 ,每 一 个 基因 仍 依照 孟 德尔 定律 进行 
遗传 。 

第 4 章 将 简要 令 述 孟 德尔 遗传 定律 的 DNA 基础 。 第 5 章 将 回 到 采用 双生 子 
方法 和 收养 方法 的 研究 上 ,目的 是 估算 心理 学 家 感 兴趣 的 复杂 行为 特征 上 的 多 重 
基因 与 多 重 经 验 的 净 效 应 。 第 6 章 将 介绍 测定 影响 复杂 性 状 的 独特 基因 的 方法 
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过 六 外 通 传 定律 不 能 解 各 所 的 遗传 现象 。 例 如 ,要 解释 像 色 讶 基因 这 样 位 
于 和 染色 体 上 的 基因 ,就 需要 扩展 短 德 尔 定律 。 功德 尔 定律 的 其 机 例外 还 有 新 突 
变 \ 像 引起 唐 氏 综合 征 的 染色 体 不 分 离 那 样 的 染色 体 障 变 : Sa 
NM X R7569 DNA 三 联 体 重复 序列 的 扩 增 ,以 及 基因 组 印记 ， | 

RRS ERI PKU 和 色盲 那样 的 单 基因 疾病 ， 大 多 烙 必 理 特征 和 障 
坦 显 示 了 更 为 复杂 的 遗传 模式 。 eee ee 
ESTE RIGLANeSEANSSMRRANE. MERER Sh 
德尔 的 单 基因 定律 扩展 到 多 基因 体系 。 该 理论 的 要 纺 在 于 ， 复杂 性 状 可 能 受 许多 
基因 的 影响 ,但 是 每 一 个 基因 的 遗传 都 依照 于 德尔 定律 进行 。 SERRET 
其 是 双生 子 研究 和 收养 研究 ,可 以 测 查 复杂 性 状 受到 的 遗传 影响 . 
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尽管 完全 不 知道 生物 学 水 平 上 的 遗传 机 制 , 孟 德尔 仍 能 推论 出 遗传 定律 。41 
像 双 生子 研究 和 收养 研究 这 样 的 数量 遗传 学 依赖 的 是 孟 德尔 遗传 定律 ,并 不 需 
要 遗传 的 生物 学 基础 知识 。 但 不 管 怎样 ,有 两 个 重要 理由 促使 我 们 去 弄 清楚 潜 
在 遗传 的 生物 学 机 制 。 第 一 , 弄 清 遗 传 的 生物 学 基础 可 以 使 基因 影响 行为 的 过 
程 不 再 神秘 莫 测 。 第 二 ,对 正确 认识 在 测定 与 行为 有 关 的 基因 上 已 取得 令 人 振 
奋 的 进展 ,型 清 遗传 的 生物 学 基础 是 极其 重要 的 。 本 章 将 简要 令 述 遗传 的 生物 
学 基础 ,包括 遗传 过 程 是 如 何 调控 的 ,遗传 变异 是 如 何 发 生 的 ,以 及 如 何 采用 分 
耶 姓 传 学 的 技术 测 查 这 些 遗 传 变异 。 有 许多 出 色 的 遗传 学 教科 书 详细 介绍 了 这 
SPAAN, Lemin, 1997)。 遗 传 的 生物 学 基础 实质 上 是 被 称 为 染色 体 的 结构 
之 上 所 含有 的 基因 。 在 染色 体 上 非常 接近 的 基因 间 形 成 的 连锁 使 为 人 类 基因 组 
定位 成 为 可 能 。 此 外 ,染色 体 的 异常 对 于 行为 疾病 ,尤其 是 智力 迟滞 有 重要 的 
影响 。 


DNA SP ol gee ee 


EBAO THREE AEZ Fe , DNA CBS ABER EO) E B ENA 
了 的 事实 开始 明朗 起 来 。1953 E, Y - 沃 森 (James Watson) 和 弗 朗 商 斯 “ 直 
里 死 (Francis Crick) 提 出 了 DNA 的 分 子 结构 ， 它 可 以 说 明基 因 的 复制 和 RAM 的 
DNA 编码 。 如 图 4. 1 中 所 示 , 由 双 螺 旋 构 成 的 DNA 分 子 分 别 由 腺 嗓 叭 .胸腺 喀 
吓 ` 马 厌 聆 . 胞 喀 啶 四 种 碱 基 配对 组 成 。 由 于 这 些 碱 基 的 结构 特性 , 腺 嘿 叭 总 是 和 42 
胸腺 喀 啶 配对 , 鸟 味 叭 总 是 和 胞 喀 啶 配对 。 每 股 螺旋 的 骨架 由 糖分 子 和 磷酸 填 分 
于 构成 。 两 股 螺旋 相互 盘 绕 形成 著名 的 DNA DURE CR 4.2), 
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HHT 磷酸 分 子 WEE AE 4) T 磷酸 分 子 磷酸 分 子 
图 4.1 四 种 DNA 碱 基 对 的 平面 示意 图 ,其 中 腺 哇 叭 (A) 总 是 和 胸腺 喧 啶 (T} 配 对 ， SRG Re 
AiG Me CC) Ac xt. (31 Heredity, Evolution, and Society by |. M. Lerner. W, H. Freeman and 
Company. Copyright © 1968. ) 





4.2 DNA 片段 的 三 维 图 。( 引 自 Heredity, Evolution, and Society by |. 
M. Lemer. W.H. Freeman and Company. Copyright © 1968. ) 


EIR FRA ETE RET DNA 得 以 实现 它 的 两 个 功能 :自我 复制 
和 指引 蛋白 质 合成 。DNA 的 复制 发 生 在 细胞 分 裂 过程 中 。DNA 分 子 的 双 螺 旋 解 
. 旋 , 分 离 了 配对 的 碱 基 (图 4. 3)。 两 股 螺旋 展开 ,然后 每 股 螺旋 吸引 与 之 相配 的 碱 
基 构 成 了 它 的 互补 链 。 以 这 种 方式 ,产生 了 两 条 完整 的 DNA IARE. MARNA E 
仅 有 一 条 。 这 一 复制 过 程 就 是 生命 的 本 质 , 始 于 几 十 亿 年 前 第 二 批 细胞 的 自我 
复制 。 \ | 
DNA SAAEED ERE PLE FA TE BE FA ch AR GS EY 43 
质 的 合成 。DNA 编码 了 20 种 氨基 酸 的 不 同 序列 ,这 些 序列 又 合成 了 数 干 种 特别 
的 睡 和 和 蛋白质, 它们 是 生命 有 机 体 的 物质 原料 。 专 栏 4. 1 记述 了 这 一 过 程 , 即 所 谓 
分 了 遗传 学 的 中 心 法 则 。 | 2 
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4.3 DNA 的 复制 。( 引 自 Molecular Biology of Bacterial ines by G. S. Stent. W.H. Freeman and 
Company. Copyright © 1963. ) 
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分 子 遗 传 学 的 “中 心 法 则 ” 44 


从 DNA 到 信使 RNA(GmRNA) 再 到 蛋白 质 ,遗传 信息 逐 级 流动 。 基 因 是 DNA 
片段 , 它 的 长 度 从 数 千 到 几 百 万 DNA 碱 基 对 不 等 。DNA 分 子 包 会 着 四 种 重复 的 
碱 基 ( 腺 唆 叭 .胸腺 喀 啶 、 鸟 嘎 叭 . 胞 喀 啶 他) 的 线 状 遗传 密码 单位 :在 这 一 双 螺 旋 分 
子 中 ,A 总 和 工 配 对 ,G 总 和 CC 配对。 如 图 所 示 , 遗 传 密码 单位 的 解码 工作 基本 分 
为 两 步 :(a) 将 DNA 转录 成 被 称 为 核糖 核酸 或 RNA 的 另 一 种 核酸 ,(b) 将 RNA 翻 
译 成 蛋白 质 。 


DNA 





mRNA | 


| | 


(a) DNA 被 转录 成 mRNA。 





(b) mRNA 被 翻译 成 蛋白 质 。 


人 一 股 螺旋 上 的 碱 基 序 列 被 仪 写 成 一 种 特别 的 
RNA, 因为 它 传递 DNA 密码 ,所 以 被 称 为 信使 RNA(mRNA)。mRNA 是 单 股 螺 
旋 , 除 了 尿 喀 喧 取 代 胸 腺 喀 啶 之 外 (也 就 是 U 代替 工 和 A 配 对 ), 它 的 形成 类 似 于 
DNA 复制 的 碱 基 配 对 过 程 。 图 中 ,一 股 DNA 螺旋 被 转录 一 一 DNA 的 ACCAR 45 
ER BER mRNA 中 的 UGGU, mRNA 离开 细胞 核 进 入 细胞 体 (细胞 质 )， 它 在 
I 而 核糖 体 是 构建 蛋白 质 的 工厂 。 


D 腺 味 险 的 符号 为 A 胸腺 哮 哮 的 符号 为 T, 鸟 嘎 险 的 符号 为 G IME ES RFS 2 C 一 一 译 者 注 。 
“ AR sDMA: 遗 传 的 基础 





第 二 步 是 将 mRNA 翻译 成 构成 蛋白 质 的 氨基 酸 序 列 。 另 一 种 RNA, 名 为 转 
运 RNA(tRNA), 它 将 氨基 酸 转 运 到 核糖 体 。 每 个 tRNA 专门 对 应 于 20 种 氨基 酸 
中 的 1 种 。 在 核糖 体 沿 着 mRNA 螺旋 向 前 移动 时 ,附着 特定 氨基 酸 的 tRNA 分 子 
与 mRNA 配对 ,配对 的 序列 是 由 mRNA 的 碱 基 序 列 规定 的 。 蛋 和 白质 中 发 现 的 20 
种 氨基 酸 , 每 一 种 都 用 "密码 子 " 来 表示 , 它 是 由 三 个 连续 的 mRNA 碱 基 组 成 的 。 
图 中 ,该 mRNA 密码 已 经 开始 规定 了 一 种 蛋白 质 , 它 包含 蛋 氨 酸 - 亮 氨 酸 - 顷 氨 酸 - 
酷 氨 酸 这 样 的 氨基 酸 序列 。 妥 氨 酸 正 被 添加 进 已 经 包含 蛋氨酸 和 亮 氨 酸 的 和 多肽 链 
F. mRNA 三 联 体 密码 GUA 吸引 带 有 与 之 互补 密码 CAU 的 tRNA。 这 个 
tRNA 转运 与 它 相 连 的 崎 氮 酸 ,随后 纺 氨 酸 与 正在 生长 的 氨基 酸 链 结 台 。 下 一 个 
mRNA 密码 子 UAC 吸引 带 有 与 之 互补 密码 子 AUG 的 tRNA, 它 转运 的 是 酷 氨 
酸 。 尽 管 这 一 过 程 看 似 非常 复杂 ,但 氨基 酸 却 以 令 人 难以 置信 的 每 秒 大 约 100 个 
的 速度 结合 到 多 肽 链 上 。 蛋 白质 由 大 约 100 到 1 000 个 氨基 酸 的 特定 序列 构成 。 
氨基 酸 序列 决定 了 蛋白 质 的 形态 和 功能 。 后 来 发 生 的 、 以 其 他 方式 改变 蛋白 质 功 
能 的 蛋白 质 的 形态 变化 ,被 称 为 翻 谋 后 或 这 , 它 不 受 遗 传 密码 的 控制 。 

令 人 惊讶 的 是 , 像 刚刚 所 述 那 样 转录 和 翻译 的 DNA 仅 占 DNA 的 一 小 部 分 
(或 许 仅 为 5%)。 剩 余 的 DNA 并 不 被 转录 成 RNA。 这 还 包括 被 转录 成 RNA、 但 
在 RNA 离开 细胞 核 前 被 切除 的 称 为 内 合子 的 那 部 分 基因 ;以 及 被 接合 回去 的 称 
为 外 量子 的 那 部 分 基因 。 外 星子 离开 细胞 核 并 被 翻译 成 氨基 酸 序 列 。 儿 乎 所 有 的 
真 核 基 因 都 有 内 含 子 。 外 显 子 通常 仅 由 数 百 个 碱 基 对 构成 ,而 内 食 子 的 长 度 变 化 
很 大 ,从 50 到 20 000 个 碱 基 对 不 等 。 只 有 外 显 子 被 翻译 成 构成 蛋白 质 的 氨基 酸 序 
列 。 内 会 子 的 功能 尚且 不 明 , 但 是 内 合子 在 某 些 情 况 下 调控 其 他 基因 的 转录 。 
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包含 在 DNA 碱 基 序 列 中 、 先 被 转录 成 信使 RNA(mRNA; 见 专栏 本 1), 然 后 
被 翻译 成 氨基 酸 序列 的 遗传 密码 究竟 是 什么 虽 ? 由 三 个 碱 基 的 多 种 序 询 所 组 起 前 
遗传 密码 ,被 称 为 之 码 子 ( 表 4. 1)。 例 如 ,DNA 分 子 中 连续 三 个, 排 成 一 排 的 腺 嗓 
叭 (AAA) 在 mRNA 中 将 被 转录 成 三 个 尿 喀 喧 CUUU)。mRNA: 的 这 位 密 码 予 指 
定 了 苯 丙 氨 酸 的 遗传 密码 。 虽 然 有 64 种 可 能 的 三 联 体 密码 子 (全 地 64)o 但 是 仅 在 
20 种 氨基 酸 。 有 些 氨基 酸 是 由 六 个 密码 子 编码 的 。 有 三 种 密码 子 是 转录 序列 终 
上 的 信和 号。 
这 些 导 传 密码 同样 适用 于 所 有 生命 有 机 休 。 破 解 这 些 密码 是 分 子 生物 学 的 重 46 | 
要 成 就 之 一 。 如 果 只 计数 每 对 染色 体 中 的 一 条 染色 体 ,人 类 的 DNA 序列 组 (基因 
组 ) 由 大 约 30 亿 的 碱 基 对 组 成 。 这 30 亿 的 碱 基 对 包含 100 000 个 左右 的 基因 ;大 
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小 范围 大 概 从 1 000 个 碱 基 到 2 百 万 个 碱 基 。 已 知 大 约 30 000 个 基因 的 染色 体位 

置 (Deloukas 等 ,1998)。 有 大 约 三 分 之 一 的 基因 仅 在 我 们 的 大 脑 中 表达 ;这 些 基 因 

很 可 能 对 行为 最 为 重要 。 人 类 基因 组 计划 的 宏伟 目标 就 是 发 现 我 们 所 有 的 基因 以 
及 测定 DNA 的 30 亿 碱 基 的 序列 。 人 类 基因 组 序列 如 同一 本 有 30 亿 字 的 基因 书 
籍 ,长 度 相 当 于 大 约 3 000 册 500 页 的 书 。 继 续 采 用 这 一 比 蛤 (Ridley, 1999) ,那么 47 
这 本 基因 书籍 用 这 样 的 符号 系统 写 就 :4 个 字母 (A.T.G.C) 和 3 -字母 组 成 的 单词 
《密码 子 ) 组 织 成 23 个 章节 (染色 体 )。 不 过 这 一 比喻 尚 不 能 全 然 展 现 每 一 本 书 的 
不 同 ;任何 两 个 人 都 有 数 百 万 个 字母 (二分 之 一 左右 ) 是 不 同 的 。 





RAL 遗传 密码 
氨基 酸 ” DNA 密码 氨基 酸 DNA 密码 
RAR CGAs COT OT CEC shi Sel TTT, TTC 
HAA GCA, GCG, GCT, GCC, EAN TAC 


TCT, TCC 
天 冬 酰胺 TTA, TTG 


ABB AAA, AAG 
IANS GGA, GGG, GGT, GGC 


KZA CTA, CTG | 20k AGA, AGG, AGT, AGC, 
GERAR ACA, ACG | | TCA, TCG 

ee CTT, CTC 苏 氨 酸 TGA, TGG, TGT, TGC 
O SSR: GTT, GTC BER 。 = ACC 


”甘氨酸 CCA, CEG, CCT, CCC | Mae ATA, ATG 
“WS = = GTA, GTG “ee = CAA, CAG, CAT, CAC 
FRA = TAA, TAG. TAT (终止 信号 ) ATT, ATC, ACT 
Ree AAT, AAC, GAA, GAG, 
GAT. “GAC 


* 20 aa ee TER 
特定 组 合 决 定 了 多 肽 的 形态 和 功能 ， 


已 经 大 致 询 定 出 了 人 类 基因 组 的 序列 ,预计 将 在 2002 年 测定 出 完整 的 序列 . 
1999 年 ,第 一 次 近似 完整 的 DNA 序列 报告 是 关于 22 号 染色 体 的 , 它 是 最 小 的 染 
色 体 之 一 (Dunham 等 ,1999)。 这 条 染色 体 包含 大 约 3 干 3 ENRE, AES 

基因 组 的 DNA 的 1% 左 右 。 被 测序 的 这 条 染色 体 指向 545 个 基因 ,这 些 基因 能 够 
被 测定 ,是 因为 它们 的 密码 与 已 知 的 蛋白 质 匹配 。 最 终 可 能 发 现 两 倍 于 此 的 基因 。 
已 经 发 现 大 约 有 24 种 疾病 与 该 染色 体 上 的 基因 有 关 , 从 癌症 到 胎儿 发 育 和 神经 系 
统 疾病 。 对 行为 遗传 学 而 言 ,要 天 请 遗传 的 DNA 基础 ,最 重要 的 是 揭示 基因 对 行 
为 的 影响 过 程 ,使 之 不 再 神秘 。 基 因为 氨基 酸 序列 编码 ,而 氨基 酸 构成 了 造就 生物 
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体 的 数 干 种 蛋白 质 。 蛋 白质 组 成 了 骨骼 系统 .肌肉 组 织 , 内 分 泌 系统 .免疫 系统 、 消 
化 系统 和 对 于 行为 而 言 最 重要 的 神经 系统 。 基 因 并 不 直接 为 行为 编码 ,但 是 造成 
生理 机 能 系统 差异 的 DNA 变异 能 影响 行为 。 


小 结 


DNA 是 包含 四 种 碱 基 的 双 螺 旋 。DNA 结构 使 得 它 能 够 自我 复制 进而 合成 蛋 
Fi. DNA 通过 三 碱 基 序列 .或 者 密码 子 来 确定 20 种 氨基 酸 的 合成 密码 。 密 码 
于 组 成 了 遗传 密码 。 人 类 基因 组 由 30 亿 核 苷 酸 碱 基 对 组 成 ,并 大 约 有 100 000 个 
基因 ,其 中 三 分 之 一 的 基因 仅 在 大 脑 中 表达 。 完整 基因 组 的 DNA 序列 预计 将 在 
2002 年 测定 出 来 。 


基因 调控 

基因 并 不 是 盲目 地 制造 出 所 有 的 蛋白 质 产 物 。 需 要 菜 基因 产物 时 , 它 的 
mRNA 就 会 出 现 许 多 拷贝 ,不 过 只 有 很 少 的 mRNA 拷贝 被 转录 。 当 阅读 本 句 句 
子 时 ,你 正在 改变 神经 递 质 基因 的 转录 率 。 由 于 mRNA 仅 存在 几 分 钟 ,然后 就 不 
FRERE S Am mRNA 转录 率 的 改变 有 助 于 控制 基因 T zai 
比率 。 

在 某 些 情形 中 ,内 含 子 一 被 转录 成 RNA 但 在 mRNA 离开 细胞 核 前 被 切除 48 
的 那 部 分 基因 ( 见 专栏 4. 1) 一 一 调控 着 基因 的 转录 。 许 多 基因 的 唯一 功能 不 是 确 
定 蛋 白质 的 密码 ,而 是 调控 其 他 基因 的 转录 。 一 些 基因 调控 是 短期 的 ,是 对 环境 的 
反应 。 而 男 一 些 基因 调控 会 导致 发 育 过 程 的 长 期 改变 。 图 4. 4 显示 了 基因 调控 如 
何 起 作用 。 许 多 基因 含有 调控 序列 , 它 通常 起 到 阻止 基因 被 转 巡 的 作用 如 果菜 


一 个 特定 分 子 与 调控 序列 连接 ,那么 它 将 释放 该 基因 以 供 转录 。 AS aR 
FED RAPLE, Cll VARA R Se HRY TR Uae RET eh AFRE 





换言之 , 几 种 转录 因子 协调 一 致 行动 以 调控 特定 mRNA HRR ET tA 

相似 的 机 制 也 导致 长 期 的 发 育 改变 。 i E 
如 何以 单个 细胞 开始 并 以 数 万 亿 个 细胞 告终 ,而 所 有 这 些 细胞 都 有 相向 的 DNA， 
但 它们 有 着 不 同 的 功能 。 发 育 的 一 些 基本 方向 被 编程 于 基因 之 中 。 例 如 ， 我 们 有 
写 大 多 数 动物 相似 的 38 个 同 源 框 (Hoz) 基 因 , 它 们 像 总 开关 一 样 控 制 着 身体 各 部 
位 的 定时 发 育 。 不 过 ,在 很 大 程度 上 ,发 育 并 不 是 在 基因 中 国定 编排 好 的 。 举 例 来 
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调控 序列 可 转录 的 DNA 序 列 
(a) 无 转录 


图 4.4 转录 因子 通过 控制 mRNA 的 


1 合成 来 调控 基因 ，(a) 调控 序列 通常 
M M aeoea 


| 转录 一 特定 的 转录 因子 ,并 且 与 调控 序列 
相连 接 时 ,该 基因 就 被 释放 出 去 以 供 
(b) mRNA 转录 。 


说 ,在 细菌 半 小 时 的 生命 周期 中 , 某 一 特定 序列 中 的 一 干 种 不 同 的 分 子 必须 被 合 
DA 过 去 常常 认为 这 种 有 序 的 合成 在 遗传 上 是 被 编程 好 的 ,并 有 基因 按 预 定 程序 
在 准确 时 刻 激活 它们 。 可 是 ,DNA 中 并 不 存在 程式 化 的 进程 顺序 。 实际 上 ,DNA 
的 转录 率 依据 的 是 稍 早 时 候 的 DNA 转录 产物 和 经 验 ， 思考 一 下 另 一 个 例子 。 当 
燕 从 第 一 次 展开 它们 特有 的 歌喉 时 ,这 一 经 验 即 会 引起 编码 疏 日 质 的 一 组 脑 细胞 
基因 表达 的 变化 ,而 这 些 变 化 又 调控 其 他 脑 细胞 基因 的 转录 (Mello， Vicario, &. 
Clayton, 1992)。 拉 扯 老鼠 的 触须 造成 了 感觉 皮层 细胞 基因 表达 的 恋 化 (Maek & 49 
Mack, 1992), 

\ 一 种 令 人 振奋 的 新 技术 能 够 估算 同时 存在 的 数 千 种 基因 表达 的 程度 ， 这 些 所 
谓 的 DNA 芯片 可 以 为 并 存 的 数 干 种 基因 表达 生成 快 相 ， 这 些 表达 或 是 对 像 药 物 
这 样 的 环境 动因 的 反应 ,或 是 对 像 学 习 这 样 的 经 验 的 反应 ,又 或 者 是 对 发 育 的 反应 
(Watson & Akil, 1999), DNA 表达 研究 关注 诸如 药物 这 样 的 环境 操纵 ,而 这 些 
研究 将 通 向 遗传 变异 与 环境 之 间 的 交互 作用 的 其 他 研究 ,如 同 基因 表达 中 所 发 现 
的 对 环境 操纵 反应 的 个 体 间 差异 。 

“许多 基因 调控 其 他 基因 的 转录 是 对 内 在 和 外 在 环境 的 响应 。 现在 认为 司职 调 
控 的 基因 中 的 DNA 要 比 确 定 蛋 白质 密码 的 结构 基因 中 的 DNA 多 得 多 
(Lawrence, 1992), 虽然 行为 遗传 学 起 初 主要 关注 结构 基因 ,但 是 它 的 方法 恰恰 
运 合 于 测 查 由 基因 调控 所 引起 的 遗传 变异 。 例 如 ， 同 卵 双生 子 对 于 基因 调控 进程 
会 有 完全 相同 的 基因 , 它们 是 在 受精 那 刻 被 编码 进 DNA > ch, 同 卵 双生 子 应 对 
环境 的 基因 调控 所 发 生 的 变化 可 能 是 不 同 的 ,和 而 这 些 变化 就 应 当 完 全 妇 因 于 环境 、 


小 结 


许多 基因 与 调控 其 他 基因 的 转录 有 关 , 而 不 是 与 蛋白 质 的 合成 有 关 。 基因 调 
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控 也 是 造成 长 期 发 育 变 化 的 原因 。 


xX E 


行为 遗传 学 询问 人 们 为 何 会 有 行为 上 的 差异 一 一 例如 ,为 何 有 人 有 精神 疾病 
RAR. PIX MAR ,行为 遗传 学 关注 能 够 解释 人 与 人 之 间 的 观察 差异 的 
遗传 和 环境 差异 。 在 DNA 复制 中 发 生 称 为 突变 的 错误 时 ,新 的 DNA 差异 就 出 现 
了 。 这 些 突变 产生 各 种 等 位 基因 ( 称 为 多 态 任 ) ,例如 ,产生 孟 德 尔 所 发 现 的 豌豆 变 
种 、 产 生 享 娃 顿 舞蹈 病 和 PKU 的 等 位 基因 ,以 及 产生 像 精神 分 裂 症 和 认 知 能 力 这 
样 复杂 行为 性 状 的 等 位 基因 。 除 非 有 自然 选择 的 介入 ,否则 在 卵子 和 精子 产生 过 
程 中 发 生 的 突变 将 会 如 实地 传递 给 子孙 (第 14 章 )。 依 自然 选择 的 观点 ,这 些 效应 
对 生存 和 繁殖 有 作用 。 由 于 进化 已 经 如 此 精巧 地 调整 好 了 遗传 系统 的 机 能 ,因而 50 
TE DNA 内 被 翻译 成 氨基 酸 序列 的 区 域 中 发 生 的 大 多 数 新 突变 是 有 害 的 。 不 过 ， 
一 种 突变 偶尔 会 使 得 系统 功能 变 得 更 好 些 。 进 化 历程 中 ,这 一 结果 意味 着 带 有 这 
种 突变 的 个 体 更 有 可 能 生存 和 繁衍 下 去 。 

” 单 碱 基 突 变 可 以 导致 在 蛋白 质 中 插入 一 个 不 同 于 预定 情形 的 氨基 酸 。 这 类 变 
异 可 以 改变 蛋白 质 的 功能 。 举 例 来 说 ,专栏 4. 1 的 图 中 ,如 果 第 一 个 DNA 密码 子 
TAC 被 错误 复制 成 TCC ,那么 蛋氨酸 将 为 精 氨 酸 所 取代 。( 表 4. 1 显示 TAC 确定 
蛋氨酸 的 密码 而 TCC 确定 精 氨 酸 的 密码 。) 在 构成 蛋白 质 的 数 以 百 计 的 氨基 酸 中 ， 
这 单个 氨基 酸 的 替换 可 能 对 蛋白 质 的 功能 并 没有 显著 的 效应 ;然后 再 有 一 个 , 它 可 
能 有 极 小 的 效应 ;或 者 它 可 能 有 较 大 的 、 甚 至 致命 的 效应 。 导 致 单 碱 基于 失 的 突变 
可 能 比 引 起 蔡 换 的 突变 更 具 破坏 性 , 因为 碱 基 的 丢失 改变 了 三 联 体 密 码 的 读 左 。 
举例 来 说 ,如果 专栏 图 中 的 第 二 个 碱 基 缺 失 了 ,那么 TAC-AAC-CAT 就 变 成 
TCA-ACC-AT, Palen alii edi 
原来 所 含有 蛋氨酸 (TAC) 和 亮 氨 酸 (CAAC) ， 

突变 通常 不 会 如 此 简单 。 例 如 , 某 一 特定 基因 可 能 在 儿 个 位 置 者 发生 突 
变 。 举 一 个 极端 的 例子 ,导致 PKU 的 基因 中 发 现存 在 超过 60 种 的 让 同 突变 ;这 
些 突变 有 着 各 不 相同 的 效应 (Scriver & Waters，1999)。 第 3 章 中 提 色 了 另 一 个 
令 人 感 兴趣 的 三 联 体重 复 的 例子 。 大 多 数 享 廷 顿 舞蹈 病 的 病例 都 是 由 重复 的 三 
碱 基 (CAG) 引 起 的 。 一 个 基因 中 正常 等 位 基因 有 11 到 34 个 CAG BS ,该 重复 
确定 了 大 脑 中 随处 可 见 的 一 种 蛋白 质 。 对 患 有 享 廷 顿 舞蹈 病 的 个 体 而 言 ,CAG 
重复 的 个 数 是 从 37 到 100, 甚 至 还 要 多 ， 因为 三 联 体 重复 包含 三 个 碱 基 ,出 现 
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任何 个 数 的 重复 都 不 会 移 位 转录 的 读 框 。 但 是 ,导致 亭 廷 顿 舞 蹈 病 的 CAG 重复 
被 转录 成 mRNA 并 被 翻译 成 蛋白 质 ,这 就 意味 着 一 种 氨基 酸 的 多 个 重复 被 插 人 
AS RAMA, SAB the ewe? CAG 是 mRNA 密码 ,所 以 DNA 密码 是 
GTC, # 4.1 显示 GTC 是 确定 谷 氨 酰 胺 的 密码 。 堆积 着 许多 额外 谷 氨 酰 胺 拷 
由 的 蛋白 质 ,其 正常 活性 会 降低 ;换言之 ,加 长 的 蛋白 质 会 表现 出 功能 缺失 另 
一 方面 ， 受 然 于 顿 舞 蹈 病 是 一 种 显 性 疾病 ,但 是 另 一 个 等 位 基因 应 该 可 以 运行 
正常 ,产生 足够 多 的 正常 蛋白 质 以 避免 麻烦 ， 这 种 可 能 性 暗示 :在 蛋白 质 中 添加 
了 许多 谷 氨 酰 胺 的 享 廷 顿 等 位 基因 可 能 具有 本 新 特性 (功能 增强 ) ,这 新 特性 导 
致 了 亨廷顿 舞蹈 病 。 
我 们 的 30 亿 个 碱 基 对 中 ,个 体 之 间 有 差异 的 碱 基 对 大 约 有 3 日 万 。 大 多 数 突 51 

变 不 发 生 在 被 翻译 成 蛋 日 质 的 外 显 子 中 ( 见 专 栏 4. 1)， 突变 基本 上 发 生 在 内 含 子 
和 不 转录 成 mRNA 的 DNA 区 域 ,所 以 它们 没有 明显 的 效应 。 


多 态 性 的 检测 


分 子 遗 传 学 的 许多 成 就 都 得 益 于 使 用 了 数 以 干 计 的 标记 , 这些 标 记 就 是 DNA 
多 态 性 。 以 前 ,遗传 标记 仅 限于 单 基因 的 产物 ,例如 确定 血型 的 红血球 蛋白 ， 1980 
年 ,新 的 遗传 标记 被 发 现 ,这 些 标记 是 DNA 中 实际 存在 的 多 态 性 。 如 第 6 章 中 所 
叙述 的 , 因为 数 以 百 万 计 的 DNA 碱 基 序 列 是 多 态 的 ,所 以 连锁 研究 可 以 用 这 此 
DNA 多 态 性 去 追踪 基因 的 染色 体位 置 。 如 前 所 述 ， 1983 年 ,这 样 的 DNA 标记 首 
次 用 来 在 4 号 染色 体 的 短 臂 的 顶端 上 确定 亭 廷 顿 舞蹈 病 基因 的 位 置 。 

第 一 类 DNA tri AAT KES YY, Be RAE BK A 
(RFLP), ~~ APR AA BR fl AS EHE MA Be GSS Py BSE RG om ta ch EE A 
DNA 切 开 。 限 制 酶 是 在 细菌 中 发 现 的 :细菌 产生 它们 以 抵御 病毒 侵害 。 有 数 百 个 
品种 的 限制 酶 ,每 一 种 限制 酶 在 某 一 特定 序列 上 切 开 DNA, 通常 以 六 个 碱 基 为 片 
段 长 度 在 任何 发 现 该 序列 的 地 方 切 开 DNA. 例如 ,一 种 常用 的 限制 酶 , EcoRI, 它 
识别 GAATTC 序列 并 在 每 股 螺旋 的 碱 基 G 和 A 之 间 切 断 DNA 分 子 。 在 基因 组 
中 这 一 序列 出 现 数 干 次 。 如 果 某 些 个 体 在 某 特 异 位 点 上 不 是 这 样 的 序列 :那么 它 
们 的 DNA 将 不 会 在 那个 点 上 被 切 开 . 对 于 这 些 个 体 , 切 开 失败 将 导致 产生 一 个 
长 的 DNA 片段 ;与 在 那个 点 上 DNA 被 切 开 成 两 个 较 短 的 片段 的 个 体 比较 ,这 一 
长 的 片段 可 以 被 鉴定 出 来 。 换 言 之 ， 当 一 种 限制 酶 造成 了 两 个 个 体 的 不 同 长 度 的 
DNA 片段 时 ,这 种 多 态 性 可 以 被 检测 出 来 。 专栏 4.2 介绍 了 RFLP 的 检测 方法 和 
案 合 酶 链 式 反 应 (PCR) 技 术 , 由 于 PCR 可 以 产生 一 小 段 DNA 的 数 百 万 个 拷贝 , 因 
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而 它 是 检测 所 有 DNA 标记 的 基本 方法 。 

SEWWA DNA 序列 的 限制 酶 有 数 百 种 之 多 ,但 实际 上 , 用 它们 仅 能 够 检 
而 五 分 之 一 左右 的 DNA 多 态 性 。 已 经 发 展 出 其 他 几 种 DNA 标记 来 检测 其 他 的 
DNA 多 态 性 。 其 中 使 用 最 广泛 的 是 开发 于 1987 年 的 称 为 简单 重复 序列 (SSR) 株 
Ic RY DNA 标记 ,也 被 称 为 微 随 体 重复 标记 。 如 第 3 章 所 提 及 的 ,在 整个 基因 组 多 
1X 50 000 个 的 基因 座 上 ,两 个 .三 个 或 四 个 碱 基 对 被 重复 了 许多 次 。 个 体 间 每 一 
个 基因 座 上 的 重复 个 数 不 同 ,并 且 以 兰 德 尔 方式 遗传 。 举 例 来 说 ,一 个 SSR 可 能 
有 三 个 等 位 基因 ,其 中 二 碱 基 序列 C-G 分 别 重复 14.15 或 16 次。 专栏 4. 2 也 说 明 
了 如 何 检测 SSR。 已 经 用 几 干 个 间距 非常 近 的 SSR 定位 了 人 类 基因 组 ,用 以 引导 
基因 的 搜索 。SSR 特别 有 用 ,因为 可 以 采用 一 种 名 为 DNA 自动 测序 仪 来 检测 它 
们 ,该 装置 每 天 能 够 完成 数 干 次 的 测定 。 





RFLP 限制 性 片段 长 度 多 态 性 ) .SSR( 简 单 重复 序列 ) 和 SNP( 单 核 埋 酸 多 态 
性 ) 都 是 DNA 的 遗传 多 态 性 。 它 们 之 所 以 被 称 为 DNA 标记 而 非 遗 传 标记 是 因 
为 : igor DNA Caua 而 不 是 在 基因 的 产物 中 一 一 如 决定 血型 的 红 血 


球 蛋 
些 DNA gin: ppd DNA 的 数 百 万 个 和 
贝 。 想 要 完成 这 一 复制 , 必须 弄 清 楚 DNA 标记 附近 的 DNA 序列 。 从 这 一 DNA 
序列 开始 ,在 多 态 性 两 端的 20 个 碱 基 被 合成 。 在 基因 组 中 这 些 20 - - 破 基 的 DNA 
序列 是 独特 的 ,它们 被 称 为 引物 ,确定 多 态 性 的 精确 位 置 。 

聚合 酶 是 一 种 启动 DNA 复制 过 程 的 酶 。 它 在 引物 处 启动 每 一 股 DNA a 

。 也 就 是 说 ,一 股 从 左边 的 引物 开始 向 右 复制 ， pales pelt vege 
ERRAR PCR 在 两 个 引物 之 间 形 成 一 个 DNA R, 当 这 痒 的 过 程 被 
重复 许多 次 、 甚 至 持 贝 也 被 复制 时 ,两 个 引物 之 间 双 螺旋 DNA He CHR 
产生 了 。 

可 以 容易 地 把 DNA 的 PCR - 扩 增 序列 的 数 百 万 个 拷贝 与 背景 DNA 区 别 开 
来 。 在 凝 胶带 上 准确 地 定 出 扩 增 DNA 的 位 置 并 依据 它们 的 大 小 用 电流 分 高 DNA 
片段 。 这 一 技术 被 称 为 岂 访 ,字面 意思 就 是 “电流 运载 "。 如 插图 所 示 , 扩 增 DNA 
序列 将 星 现 特有 大 小 的 深 色 带 。 

为 了 检测 一 一 种 RFLP, 可 用 产生 这 种 RFLP 的 特定 的 限制 攻 来 殷 开 PCR -六 
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增 DNA。 如 果 该 DNA 包含 切 点 ,那么 该 PCR - 扩 增 DNA 将 被 切 成 两 个 较 小 的 片 
段 。 如 果 不 包含 切 点 ,那么 将 观察 到 全 长 的 PCR 片段 。 插 图 中 ,限制 酶 从 一 个 长 
度 为 300-bp 的 DNA 序列 的 一 端 开 始 识别 长 度 为 100-bp 的 DNA FRA), Bit tt ik 
后 , 带 有 切 点 的 DNA 将 生成 两 条 带 , 一 条 是 包含 100-bp 的 片段 , 另 一 条 是 包含 
200-bp 的 片段 。 未 带 切 点 的 DNA 将 仅 生 成 一 条 包含 300-bp 全 部 片段 的 带 。 这 
些 不 同 的 DNA 片段 确定 了 两 个 等 位 基因 ,代表 切 点 的 有 或 无 。 带 有 切 点 的 纯 合 
个 体会 有 100-bp 和 200-bp 片段 的 带 ( 插 图 中 的 受 试 者 A)。 未 带 切 点 的 纯 合 个 
体 仅 有 一 条 全 片段 即 300-bp 的 带 ( 受 试 者 B)。 杂 合 个 体会 有 全 部 三 条 带 ( 受 试 
者 C)。 


PCR 在 两 个 引物 之 间 aar = I 53 
产生 数 百 万 个 ate 
DNA HM REN 一 一 ~ 一 一 一 RAN 
RFLP 受 试 者 

aa A B C 
PCR- 扩 增 DNA(300-bp) 被 限制 300bp 
酶 切 成 100-bp 的 片段 和 200-bp 


的 片段 (等 位 基因 1)。 如 果 无 切 
点 ;那么 该 300-bp 的 片段 不 被 切 


(等 位 基因 2). 
100bp 
电泳 依据 大 小 基因 型 : 1-1 . 23 1-2 
展开 DNA 片段 | 
SR o | SMR es 

; 302 bp 2 Bee 6G ai 
电泳 直接 指示 CA 重复 的 个 数 。 oe fee. 
为 位 于 298 bp, 300 bp( 多 一 个 ee i 
CA Æ 8) #1 302 bp( 多 两 个 CA m ; N 
重复 的 带 测定 了 三 个 等 位 基因 )。 

298 bp 
基因 型 : 1-2 3D 


测定 SSR 的 方法 与 之 相似 。 不 同 的 是 RFLP 以 限制 酶 切 点 有 或 无 作为 结果 ， 
而 SSR 是 由 像 二 - 碱 基 序列 CA 这 样 的 DNA 短 序列 重复 个 数 的 不 同 引起 的 多 态 
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H. RFLP 通常 仅 由 两 个 等 位 基因 组 成 ,而 SSR 通常 含有 两 个 以 上 的 等 位 基因 。 
例如 ,就 某 一 特定 的 SSR 而 言 , 它 可 能 有 三 个 等 位 基因 ,CA 分 别 重 复 14.15 或 16 
次 。 经 PCR 扩 增 和 电泳 后 ,重复 的 个 数 可 以 通过 应 用 感光 凝 胶 剂 直接 检测 到 , 它 
以 少 至 两 个 碱 基 对 (也 就 是 ,一 个 CA 重复 ) 为 单位 对 大 小 不 同 的 片段 (可 见 为 带 ) 
进行 识别 。 个 体 可 能 拥有 这 些 等 位 基因 中 的 任意 两 个 等 位 基因 的 组 合 。 如 插图 所 

示 ， 受 试 者 A 有 一 条 包含 300-bp 片段 的 带 和 一 条 包含 302-bp 片段 的 带 ( 即 , 一 个 54 
额外 的 CA 重复 )。 受 试 者 忆 有 包含 298-bp 片段 和 302-bp 片段 的 两 条 带 。 受 试 者 

C 恰好 是 300-bp 等 位 基因 的 纯 合 个 体 。 包 含 300-bp 片段 的 带 并 不 意味 着 有 150 

个 CA 重复 ,因为 通常 不 会 超过 25 个 重复 。 围 绕 着 CA 重复 序列 ,构成 DNA 的 每 
个 片段 的 其 余部 分 也 通过 PCR 扩 增 了 。 

其 他 许多 方法 也 用 来 检测 DNA Hi. BA RWS ERB PCR CAS- 
PCR) — A PCR 引物 , 它 环绕 于 两 个 等 位 基因 之 间 一 个 碱 基 对 差异 的 实际 位 
Reo PCR 只 扩 增 确实 存在 引物 位 点 的 序列 。 另 一 种 检测 多 态 性 的 方法 被 称 为 音 
#19 RH ALE (SSCP), wE — A DNA 短 序列 是 多 态 的 ,即使 这 种 多 态 仅 针对 单 
个 碱 基 对 ,在 正常 双 螺 旋 DNA 生成 单 股 螺旋 之 时 , 它 也 会 影响 到 DNA 围绕 自身 
折 亚 的 方式 。 这 些 折 桓 或 者 构象 差异 能 够 用 与 检测 SSR 相同 的 方法 检测 出 来 。 
一 种 与 SSCP 相似 、 且 更 快 更 灵敏 的 方法 是 采用 专用 高 效 液 相 色谱 (HPLC)7 仪 和 单 
股 螺 旋 或 “变性 的 "DNA, 因 而 被 称 为 变性 HPLC 或 dHPLC(Hoogendoorn 等 ， 
1999)。 最 终 , 包 括 SNP 在 内 的 所 有 多 态 性 都 能 够 通过 DNA 测序 被 检测 出 来 , 现 
在 凭借 微 排列 着 DNA. 序列 的 邮票 大 小 的 DNA“ 芯 片 ? 的 应 用 ,这 已 成 为 可 能 , 它 可 
以 在 几 分 钟 内 测定 (“基因 型 ”) 出 数 以 千 计 的 DNA 序列 (Lander，1999)。 高 通 量 
基因 型 分 型 是 一 个 发 展 炽热 的 领域 ， Ta hs eae Cony 
等 ,1999) 。 


= w 


可 以 用 其 他 技术 来 检测 RFLP 和 SSR 方法 无 法 测定 的 多 性 。 检 测 所 有 多 
态 性 的 根本 途径 是 测定 不 同 个 体 的 DNA FA. REPRE EE GNP IOA H 
片 ”) 组 成 了 可 能 是 大 多 数 疾病 的 遗传 病因 的 所 有 DNA 差异 的 85%i kay odd 
个 碱 基 对 中 有 1 对 是 SNP, 意 为 两 个 非 亲属 关系 的 个 体 间 每 1 000 个 碱 基 对 中 有 1 
个 碱 基 对 是 不 同 的 ; 因此 有 超过 3 百 万 个 SNP。 国 际 SNP 协会 (http; //www. 
ncbi, nlm. nih. gov/SNP/) 目前 正在 努力 测定 300 000 个 最 常见 的 SNP(Collins, 55 
Euyer, & Chakravarti, 1997) ,尤其 是 位 于 编码 区 内 的 SNP(cSNPs; Cargill 等 ， 
1999)。 大 约 半数 的 cSNP 会 改变 蛋白 质 的 氨基 酸 序列 ,因此 可 能 具有 了 功能 效应 
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(Halushka 等 ,1999)。 这 些 SNP 与 所 谓 的 提供 数 千 基因 的 高 速 分 析 的 芯片 技术 
结合 时 尤其 有 价值 (基因 芯片 ; Watson & Akil, 1999), 由 于 数 干 的 DNA 标记 已 
经 被 测定 ,如 同 第 2 章 所 提 及 以 及 将 在 第 6 章 中 详细 盖 述 的 ,我 们 有 可 能 运用 这 些 
标记 去 发 现 一 些 与 行为 性 状 有 关 的 基因 。 


小 结 


突变 是 遗传 变异 性 之 源 。 个 体 与 另 一 个 体 在 30 亿 碱 基 对 中 大 约 有 3 百 万 对 
是 不 同 的 。 检 测 DNA 的 多 态 性 已 成 为 分 子 遗 传 学 成 功 的 关键 。 新 的 DNA 标记 
类 型 有 限制 性 片段 长 度 多 态 性 (RFLP) .简单 重复 序列 多 态 性 (SSR) 和 单 核 昔 酸 多 
态 性 (SNP)。DNA 测序 是 检测 全 部 多 态 性 的 根本 途径 。 


染 色 体 


正如 第 2 章 所 述 , 备 德尔 并 不 知道 基因 成 群 地 聚集 在 染色 体 之 上 ,所 以 他 假定 

了 所 有 基因 的 遗传 都 是 独立 的 。 然 而 , 当 两 个 基因 位 于 同一 染色 体 上 且 十 分 接近 时 ， 
就 会 出 现 背 离 孟 德尔 自由 组 合 定律 的 情况 。 假 如 这 样 的 话 ,两 个 基因 就 不 是 独立 
遗传 的 ;在 非 自由 组 合 的 基础 之 上 ,已 经 确定 出 DNA 标记 间 的 连锁 , 并 将 之 用 于 
绘制 基因 组 图 。 第 6 章 将 介绍 采用 相同 的 技术 、 用 绘制 成 图 的 DNA 标记 鉴定 与 疾 
病 和 特征 包括 行为 有 关 的 连锁 。 
”人 类 有 23 对 染色 体 ,总 共 46 条 。 成 对 染色 体 的 数目 在 各 物种 间 有 很 大 的 不 
同 。 果 昵 为 4 对 ,老鼠 为 20 对 , 狗 为 39 对 ,鲤鱼 为 52 对 。 人 类 的 染色 体 与 类 人 猿 
《黑猩猩 ,大 猩猩 和 猩猩 ?相近 。 虽 然 类 人 猿 有 24 对 ,它们 的 两 条 短 染 色 体 结合 在 
一 起 构成 了 人 类 的 一 条 大 染色 体 。 

人 类 染色 体 中 有 一 对 是 隆 桨 色 休 ,X ALY. “che XX, 男性 为 XY。 其 他 所 有 
染色 体 称 为 常 桨 色 体 。 如 图 4. 5 所 示 , 经 某 种 化 学 制品 着 色 后 ,染色 体会 出 现 特征 56 
性 的 显 带 图 案 。 这 些 功能 未 知 的 带 被 用 来 检测 染色 体 。 位 于 染色 体 上 某 个 位 置 的 
者 经 花 是 染色 体 上 无 基因 的 区 域 , 细 胞 复制 时 新 拷贝 将 附着 于 此 。 着 丝 粒 上 方 的 57 
染色 体 的 短 臂 以 p 表示, 而 着 丝 粒 下 方 的 染色 体 的 长 璧 以 表示。 基因 位 置 的 描 
述 与 带 有 关 。 例 如 ,亨廷顿 舞蹈 病 的 基因 位 于 4p16, 表 示 位 于 4 号 染色 体 短 辟 的 1 
区 6 带 上 。 


48> SAR DNA: 遗传 的 基础 





1 号 染色 体 2 号 染色 体 3 号 染色 体 4 号 染色 体 5 号 染色 体 ”6 号 染色 体 





9 号 染色 体 ”10 号 染色 体 。” 11 号 染色 体 ”12 号 染色 体 






Ste, 2 ia ie 
下 L| 


14 号 染色 体 ”15 号 染色 体 lesta 17 号 染色 体 | Py i 








19 写 染色 体 FRG ”21 号 染色 体 22 号 染色 体 X 染 色 体 Y 染 色 体 





图 4.5 人 类 的 23 对 染色 体 。 着 丝 粒 上 方 的 短 轨 以 p 表示 ,而 着 丝 粒 下 方 的 长 臂 以 9 表示 。 经 由 
着 色 产 生 的 带 被 用 来 确定 染色 体 和 描述 基因 的 位 兽 。 染 色 体 区 域 由 染色 体 序号 .染色 体 璧 及 带 指 
定 。 例 如 ,1p36 指 的 是 1 号 染色 体 短 展 的 3 区 6 带 。 


除了 作为 基因 定位 的 基础 ,染色 体 在 行为 遗传 学 中 也 非常 重要 ,因为 在 细胞 分 
裂 过 程 中 染色 体 复制 的 错误 会 对 行为 产生 不 利 影 响 。 细 胞 分 裂 有 两 种 形式 。 常 规 
的 细胞 分 裂 , 称 为 有 丝 分 裂 ,发 生 在 所 有 不 产生 配子 的 细胞 中 。 这 些 细胞 被 称 为 体 
细胞 。 生 殖 细胞 产生 卵子 和 精子 , 见 刀 子 。 有 丝 分 裂 中 , 体 细胞 中 的 每 一 条 染色 体 
经 过 复制 和 分 裂 以 生成 两 个 完全 相同 的 细胞 。 另 一 种 特殊 的 细胞 分 裂 形 式 , 称 为 
减 数 分 裂 ,发 生 在 卵 集 和 涂 丸 产生 卵子 和 精子 的 生殖 细胞 当中 ,它们 仅 含 有 每 对 染 
色 体 中 的 一 条 。 每 个 卵子 和 每 个 精子 的 23 对 染色 体 有 超过 8 百 万 (2*) 种 的 可 能 
组 合 。 而 且 , 每 对 染色 体 中 的 两 条 染色 体 ( 见 图 2.7) 的 交换 (重组 ) 在 每 一 回 减 数 
分 裂 中 大 约 都 会 发 生 一 次 ,从 而 产生 更 多 的 遗传 变异 性 。 当 一 个 精子 使 一 个 卵子 
受精 形成 受精 卵 时 ,每 对 染色 体 中 分 别 来 自 母亲 卵子 和 父亲 精子 的 两 条 染色 体 ,此 
时 重新 组 成 完整 的 23 对 染色 体 。 or 

如 第 3 章 所 述 ,常见 的 染色 体 复制 错误 是 减 数 分 裂 过 程 中 成 对 染色 体 的 不 平 58 
均 分 离 , 称 为 不 分 离 ( 见 图 3. 4) 。 最 常见 的 智力 迟滞 , 唐 氏 综合 征 就 是 由 最 小 染色 
体 之 一 的 21 号 染色 体 的 不 分 离 造成 的 。 还 存在 其 他 许多 染色 体 问题 , 像 染色 体 断 
裂 所 引发 的 倒 位 ,缺失 重复 和 易 位 (图 4.6)。 大 约 有 半数 的 人 类 受精 卵 在 在 染色 
体 异 常情 况 。 这 些 异常 很 大 部 分 导致 了 早期 的 自然 流产 (早产 )。 新 生 儿 中 ,大 约 
250 名 婴儿 中 就 有 1 名 婴儿 存在 明显 的 桨 色 体 异常 。( 很 难 检测 像 缺 失 这 样 的 轻 
微 异常 ,) 尽 管 所 有 染色 体 都 会 发 生 染 色 体 异常 的 情况 ,但 是 只 有 那些 异常 最 轻微 
的 胎儿 才能 够 存活 到 出 生 。 而 且 这 些 婴 儿 中 的 一 部 分 出 生 后 不 久 就 天 折 了 。 例 
如 ,13 号 染色 体 有 三 条 染色 体 (三 体 性 ) 的 婴儿 大 多 数 未 满月 就 天 折 了 ， nee 18 
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号 染色 体 三 体 的 婴儿 大 多 数 未 满 周岁 就 天 折 了 。 其 他 的 染色 体 异 常 较 少 致命 ,但 
是 会 造成 行为 和 生理 问题 。 几 乎 所 有 严重 的 染色 体 异 常 都 会 影响 认 知 能 力 , 由 此 59 
我 们 铺 想 是 否 许 多 基因 都 对 认 知 能 力 起 作用 。 因 为 染色 体 异常 造成 的 行为 问题 通 

藤 伴 随 智 力 迟 灌 , 故 将 在 第 8 章 中 讨论 有 关 问 题 。 


”图 4.6 染色 体 异 常 的 党 
见 业 型 ; Ca) A fiz; Cb) sR 
A COBS OK RR 
| l O 色 体 间 的 易 位 。 

除 和 和 Y 染色 体 之 外 ,缺少 任意 一 整 条 染色 体 都 是 致命 的 。 另 外 , 除 最 小 的 
那些 染色 体 和 最 大 染色 体 之 一 的 义 染 色 体 之 外 ' 多 出 一 条 额外 的 染色 体 也 是 致命 
的 。 之 所 以 X 染色体 是 一 个 例外 ,这 与 新 生 ] L 中 半数 的 染色 体 异 常 都 牵涉 到 性 染 
色 体 的 原因 是 一 致 。 女 性 的 两 条 X 染色 体 中 有 一 条 是 失 活 的 ,这 意味 着 它 的 基因 
未 被 转录 。 带 有 额外 X 染色 体 的 男性 和 女性 ,这 条 额外 X 染色 体 也 是 失 活 的 。 鉴 
十 此 ,即使 X 是 一 条 带 有 许多 基因 的 大 染色 体 ， 为 性 或 女性 多 出 一 条 额外 X 或 者 
是 女性 仅 有 一 条 X, 都 是 不 致命 的 。 最 常见 的 性 染色 体 异 常 是 XXY( 男 性 带 有 一 
条 额外 K) .XXX( 女 性 带 有 一 条 额外 X) 和 XYY( 男 性 带 有 一 条 额外 Y) ;发 病 率 均 
为 于 分 之 一 左右 。XO( 女 性 仅 有 一 条 X) 的 发 病 率 比 预 计 的 要 低 ， 因为 这 样 的 胚胎 
大 部 分 流产 了 ,所 以 仅 为 三 千 分 之 一 ， 





小 结 


人 类 有 23 对 染色 体 ,其 中 包括 1 对 性 染色 体 X 和 Y。 减 数 分 裂 过 程 中 ， 当 产 
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生 卵 子 和 精子 之 时 ,偶尔 会 发 生 复制 错误 ,从 而 导致 成 对 染色 体 的 不 平均 分 离 , 即 
不 分 离 ; 或 发 生 其 他 错误 。 这 些 染 色 体 有 异常 是 造成 行为 ,尤其 是 认 知 方面 异 各 或 问 
题 的 重要 原因 。 大 约 二 百 五 十 分 之 一 的 婴儿 存在 严重 的 染色 体 异 常 ,而 在 这 些 异 
常 中 大 约 有 一 半 涉 及 性 染色 体 。 


染色 体 异常 所 引发 的 结果 大 多 数 是 多 重 的 ,经 常 牵涉 到 多 种 行为 和 生理 性 状 ， 
不 过 这 并 不 奇怪 ,因为 这 些 异常 涉及 到 很 多 的 基因 。 


总 结 


本 世纪 ,生物 学 领域 取得 的 最 令 人 激动 的 一 项 进步 是 彻底 认识 了 孟 德尔 的 
SDS”. DNA 的 双 螺旋 结构 与 其 自我 复制 和 蛋白 质 合成 的 双重 功能 有 关系 。 
由 三 个 DNA 碱 基 序列 构成 的 遗传 密码 对 氨基 酸 进行 编码 。DNA 被 转录 成 
mRNA ,再 翻译 成 氨基 酸 序列 。 许 多 基因 对 其 他 基因 的 转录 起 到 调控 的 作用 。 基 
因 调 控 是 造成 长 期 发 育 变化 和 对 环境 状况 作 短期 响应 的 原因 。 

| 突变 是 遗传 变异 性 之 源 。 分 子 遗传 学 取得 的 众多 成 果 来 自 可 以 采用 数 以 千 计 60 
的 标记 测 查 DNA 多 态 性 , 限制 性 片段 长 度 多 态 性 (RFLP) ,简单 重复 序列 多 态 性 
(SSR) 和 单 核 昔 酸 多 态 性 (SNP) 是 运用 最 广 的 DNA 标记 。 

基因 遗传 的 载体 是 染色 体 。DNA 标记 和 行为 之 间 的 连锁 可 以 通过 寻找 背离 
孟 德 尔 自 由 组 合 定律 的 情况 检测 出 来 ,因为 如 果 它们 位 于 同一 染色 体 之 上 目 又 十 
分 接近 ,那么 行为 的 DNA 标记 和 行为 的 基因 就 不 独立 遗传 。 人 类 有 23 对 染色 体 。 
染色 体 复制 错误 经 常 直接 影响 行为 。 大 约 二 百 五 十 分 之 一 的 新 生 儿 和 存在 严重 的 染 
CARR, 而 在 这 些 异常 中 大 约 有 一 半 涉及 性 染色 体 。 


O fa 20 世纪 一 一 译 者 注 。 
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多 数 行为 性 状 较 之 像 亭 廷 顿 舞蹈 病 和 PKU 这 类 的 单 基因 疾病 要 复杂 得 多 ( 见 61 

第 2 章 )。 复 杂 特 征 和 障碍 受到 不 止 一 个 基因 的 遗传 影响 。 通 常 涉及 多 基因 也 涉 
及 多 重 环境 的 影响 。 本 章 目的 就 是 介绍 采用 什么 方法 来 研究 复杂 行为 性 状 的 遗传 
行为 性 状 是 否 遗 传 ,这 个 十 分 重要 的 问题 需要 首先 回答 。 对 于 单 基因 疾病 

童 ,这 不 是 问题 ,因为 遗传 很 显然 是 重要 的 。 例 如 ,对 于 像 享 廷 顿 舞 蹈 病 基因 
这 样 的 显 性 基因 ,即使 你 不 是 遗传 学 家 ,也 会 注意 到 每 个 患 病 者 都 有 一 位 患 病 的 
父亲 (或 母亲 ) 。 隐 性 基因 的 传递 不 会 如 此 容易 被 观察 到 , 不 过 遗传 的 期 望 方式 
已 十 分 清楚 的 。 就 人 类 的 复杂 行为 性 状 而 言 ,天 性 实验 一 — 双 生子 一 一 和 教养 
实验 一 一 收养 一 -被 广泛 地 用 于 估算 基因 和 环境 的 净 效 应 。 更 为 直接 的 汗 传 实 
验 是 研究 动物 行为 。 这 些 方法 和 它们 的 理论 基础 ( 见 附录 ) 称 为 数量 唱 传 学 。 数 
量 遗 传 学 估计 个 体 间 的 观测 差异 归 因 于 所 有 遗传 差异 和 所 有 环 议 差异 的 程度 ， 
而 无 需 确定 基因 或 环境 因素 具体 是 什么 。 既 然 遗 传 是 重要 的 一 对 于 像 行为 这 
作风 复杂 性 状 它 总 是 重要 的 一 一 那么 现在 可 以 采用 分 子 遗传 学 的 方法 来 确定 具 
体 的 基因 ,这 是 第 6 章 的 主题 行为 遗传 学 既 运用 数量 遗传 学 的 方法 ,又 运用 分 
子 遗 传 学 的 方法 来 研究 行为 。 运 用 遗传 敏感 设计 也 更 利于 识别 具体 的 环境 因 
素 , 此 为 第 15 章 的 主题 。 Mg | 
| Pee aN 
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大 类 为 种 内 的 遗传 变异 性 提供 了 常见 且 有 力 的 例子 (图 5. 1)， 尽管 它们 在 大 
小 和 外 貌 上 有 很 大 的 变异 性 ,但 是 它们 都 属于 同一 物种 。 近来 分 子 遗 传 学 的 研究 
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表明 ,从 十 多 万 年 前 被 人 驯养 的 狼 瘟 化 而 来 的 犬 类 ,可 以 借 由 反复 与 狼 杂 交 来 增加 
遗传 变异 性 的 量 (Vila 等 ,1997) 。 


标准 型 狮子 独 
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大 类 还 说 明 行 为 的 遗传 效应 有 多 大 。 虽 然 外 貌 差异 是 最 明显 的 ,但 是 几 个 
世纪 以 来 , 犬 类 的 育种 更 多 是 依据 其 行为 而 非 外 貌 。1576 年 ,出 现 了 最 早 的 以 
行为 为 主要 依据 对 犬 类 品种 进行 分 类 的 英文 术语 书籍 。 例 如 ,小 猎犬 (terrier 源 
目 terra ,拉丁 语 , 意 为 “追赶 人 洞 中 思 被 培育 用 来 溜 进 洞穴 逐 出 小 动物 。 另 一 本 
出 版 于 1686 年 的 书籍 ,记述 了 最 初 挑选 西班牙 猎狗 的 行为 标准 。 它们 被 培育 用 
来 币 岛 接近 鸟 类 然后 姥 起 以 惊吓 岛 类 使 其 落 人 猎人 的 捕捉 网 内 ,这 即 是 斯 的 本 
蓓 斯 斑 尼 大 的 来 历 。 随 着 猎枪 的 出 现 ,站 住 以 鼻 指 示 猫 物 而 非 跳跃 的 另 一 种 西 
班 牙 狂 狗 被 培育 出 来 。1686 年 版 著作 的 作者 对 犬 的 性 情 尤 为 关注 :*“ 西 班 牙 猎 63 
铬 生来 就 讨 人 喜爱 , 胜 过 其 他 所 有 动物 ,无 论 酷 晓 严寒 ,无 论 上 晴雨 ,无 论 白 天 黑 
夜 ,它们 决 不 背弃 它们 的 主人 。”(Scott & Fuller 引用 ,1965, p. 47) 这 些 性 情 特点 
使 得 西班牙 猎狗 这 一 类 犬 被 特别 地 选 作 宠物 ,例如 查尔斯 王 犬 ,以 其 忠实 和 温驯 
的 性 情 闻 名 于 世 。 

犬 类 的 行为 分 类 法 一 直 沿用 至 今 。 只 需 最 少 的 训练 ,牧羊 犬 就 能 放牧 ， 衔 回 猿 
物 的 大 就 能 衔 回 猎物 ,追踪 犬 就 能 追踪 足迹 ， 指示 大 就 能 站 住 用 鼻尖 指示 猎物 的 所 
在 处 ,警卫 犬 就 能 执行 守卫 任务 。 不 同 品 种 的 犬 在 智力 以 及 情绪 性 、 活动 性 和 进攻 
性 等 性 情 特点 上 也 有 着 显著 的 差别 (Coren，1994)。 选择 过 程 能 够 被 十 分 好 地 调 
整 。 例 如 ,法 国 的 犬 类 主要 从 事 农场 工作 ,有 17 个 品种 的 牧羊 犬 和 种 犬 擅 长 此 项 
工作 。 英 格 兰 的 犬 类 主要 培育 来 狩猎 ,有 26 个 得 到 公认 的 猎犬 品种 。 大 类 的 遗传 
多 样 性 是 寻常 的 ,虽然 它们 被 有 目的 的 培育 成 不 同 的 品种 在 一 一 定 程度 上 加 强 了 它 
们 行为 的 遗传 差异 。 

一 项 由 了 Paul Scott 和 John Fuller(1965) 主 持 的 有 关 犬 类 繁 殖 的 深入 的 行为 
遗传 学 研究 计划 开展 了 二 十 年 之 久 。 他 们 研究 纯 种 犬 和 图 5. 2 中 的 五 个 品种 : 硬 64 
毛 猎 狐 犬 . 考 殉 斯 班 尼 犬 、 猴 面 犬 . 设 得 兰 牧羊 犬 和 毕 尔格 猎犬 的 杂种 犬 的 成 长 。 

这 些 品 种 的 大 小 基本 相同 ,只 是 行为 上 有 显著 差别 。 虽然 每 个 品种 内 都 保留 有 相 
当 多 的 遗传 变异 性 ,但 是 品种 间 的 平均 行为 差异 仍 反 映 了 它们 的 血统 来 房 i 举 例 
来 说 ,正如 同 它们 的 血统 所 表明 的 , 猎 狐 厂 是 好 斗 者 ,而 斯 班 尼 犬 不 好 斗 并 亲人 类 ; 
设 得 兰 牧羊 犬 不同 于 其 他 被 培育 来 狩猎 的 品种 ,它们 被 培育 来 在 主 大 密切 指导 让 
去 执行 复杂 的 任务 。 它 们 易 受训 练 的 影响 。 简 言 之 ,Scott 和 Fuller 认为 行为 的 品 
种 差异 无 处 不 在 一 一 包括 合群 性 ,情绪 性 和 可 训练 性 的 发 展 上 ， 以 及 其 他 许多 行 
为 。 他 们 也 发 现 了 品种 和 训练 之 间 交 互 作用 的 证 据 。 例 如 , 猫 狐 犬 所 漠视 的 叱 责 
5 能 使 牧羊 犬 心理 受 创 。 
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图 5.2 J.P. Scott 与 他 和 
J.L. Fuler 的 实验 中 所 采用 
HETRE- E. £ 
ERMA. RNS SH 
FER .非洲 猴 面 厂 , 设 得 兰 
PEA AER RIBR. CH 
自 Genetics and the Social 
d Behavior of the Dog by J.P, 
= Scott & J.L. Fuller. Copyright 
(© 1965 by The University of 
Chicago Press. All rights 
reserved. ) 
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行为 选择 的 实验 室 实 验 为 遗传 对 行为 的 影响 提供 了 最 清晰 的 证 据 。 几 个 世纪 
以 来 ,正如 大 类 育种 家 和 其 他 动物 育种 家 所 知 ,如 果 一 种 性 状 是 可 遗传 的 ,那么 你 
就 可 以 有 选择 地 对 其 进行 育种 。 狐 出 了 名 的 提防 人 类 ,俄罗斯 开展 了 一 一 项 对 狐 的 
兆 顺 性 进行 选择 的 研究 , 旨 在 弄 清 楚 人 类 祖先 如 何 把 狼 驯 养 成 犬 类 。 对 那些 在 饲 
养 或 抚摸 时 最 温顺 的 狐 进 行 了 超过 40 代 的 育种 。 这 项 选择 研究 结果 产生 了 一 = 
新 的 狐 类 品种 ,它们 与 本 类 一 样 友善 并 渴望 与 人 类 接触 (图 5. 3)， 这 些 狐 现在 在 俄 
多 斯 已 成 为 颇 受 欢迎 的 家 养 宠物 (CTrut，1999) 。 

除 保持 非 选 择 的 控制 家 系 ,最 为 典型 的 实验 室 实验 是 要 选择 高 家 系 和 低 家 系 。 
例如 ,在 一 项 规模 最 大 时 间 最 长 的 行为 选择 研究 中 ,运用 60 多 年 前 发 明 的 测量 害 
伯 性 的 工具 进行 老鼠 活动 性 的 选择 。 这 个 工具 被 称 为 开放 场 , 实 为 一 个 明亮 的 箱 66 
于 (图 5 人。 在 这 个 开放 场 中 ,有 些 老鼠 吓 得 屁 滚 尿 流 ,而 其 他 一 些 老鼠 则 在 场 中 
活路 地 探险 。 低 活动 性 得 分 被 假定 为 表明 害怕 性 ， 

EERE RISES FAR SIME PET SER, 而 最 不 活路 的 老 刀 与 其 
他 低 活动 性 的 老鼠 进行 交配 。 在 高 活动 性 和 低 活动 性 的 老鼠 的 子 代 中 ,再 次 选择 
最 沾 路 和 最 不 活跃 的 老鼠 依 上 述 方式 进行 交配 。 这 一 选择 程序 重复 了 30 HEAR 
‘ 束 老 鼠 而 言 , 一 个 世代 的 生命 仅 持续 三 个 月 左右 ,) 
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25.3 狐 通 常 是 提防 人 类 并 容易 咬 人 的 。 通 过 40 年 的 温顺 性 选择 ,一 项 涉及 45 000 只 狐 
的 计划 最 终 培 音 出 一 种 温顺 而 且 友 蔷 的 动物 。 这 只 一 个 月 大 的 小 狐 不 仅 容许 人 的 拥抱 而 且 
SRR AR SS & SARS. (Trut, 1999. Reprinted with permission. ) 
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图 5.4 ZARA. 箱底 附近 的 那些 小 孔 传输 电子 光束 用 以 记录 老鼠 的 活动 性 。 


第 5 章 天 性 ,教养 和 行为 * 57 


5.5 ANT 5. 6 显示 了 高 \ 低 和 控制 家 系 的 繁殖 结果 。 经 过 这 些 世 代 , 选择 取得 
了 成 功 :高 家 系 变 得 更 为 活跃 , 低 家 系 变 得 更 为 不 活跃 ( 见 图 5. 5) 。 只 有 当 遗 传 起 
重要 影响 时 ,选择 才 可 能 成 功 。 经 过 30 世代 的 选择 繁殖 之 后 ,活动 性 达到 了 平均 
AFH 30 售 。 低 家 系 和 高 家 系 的 活动 性 之 间 没 有 重 又 ( 见 图 5. 6) 。 现 在 高 活动 性 67 
家 系 的 老鼠 在 六 分 钟 测试 时 段 内 大 胆 奔跑 的 距离 相当 于 一 个 足球 场 的 长 度 ,而 低 
活 蕊 | 性 的 老鼠 则 躲 在 角落 里 发 拌 。 

万 一 个 重要 的 发 现 是 高 , 低 家 系 每 世代 间 差 异 的 稳定 增加 。 这 一 结果 是 行为 
性 状 选择 研究 的 独特 发 现 , 它 强 有 力 地 表明 许多 基因 对 行为 的 变异 有 贡献 。 如 果 
对 开放 场 活动 性 起 作用 的 仅 是 一 个 或 两 个 基因 ,那么 两 个 家 系 在 经 历 几 个 世代 后 





开放 场 活动 性 的 均 数 





图 5,5 开放 场 活动 性 选择 研究 的 结果 。 两 个 家 系 被 选择 为 开放 场 帘 活动 性 (Hi HH), 两 个 家 系 被 选择 为 
开放 场 低 活动 性 4(L Al), ' 两 个 家 系 在 各 自家 系 内 随机 进行 交配 用 以 作为 控制 家 系 (Ci AC). CHE 

“Response to 30 generations of selection for open-field activity in laboratory mice” by J.C. DeFries, M. C. 
Gervais, & E.A. Thomas. Behavior Genetics. 8,3 - 13. Copyright © 1978 by Plenum Publishing Corporation. 
All rights reserved. ) 
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图 5.6 经 30 世 代 (S 到 Sw) 选 择 出 的 开放 场 高, 低 活动 性 家 系 的 活动 性 分 数 分 布 。 控制 家 系 每 一 


世代 的 平均 活动 性 用 箱 头 记号 标示 。( 出 自 “Response to 30 generations of. 部 lettion for operi-field 
activity in laboratory mice” by J,C: DeFries, M. C. Gervais, & E. A. Thomas. Behavior Genetics, 
8.3- 13. Copyright €) 1978 by Plenum Publishing Corporation. All rights reserved=) 


即 会 分 离开 来 ,而 且 后 面世 代 之 间 的 差异 不 会 进一步 扩 火 。 
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态 一 种 主要 的 动物 行为 的 数量 遗传 设计 是 比较 近 交 系 ,其 中 兄弟 与 姐妹 之 
间 交 配 至 少 要 进行 20 世代 。 这 种 密集 的 近 交 使 得 近 交 系 内 的 每 个 动物 几乎 是 
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品系 由 其 他 所 有 成 员 的 遗传 克隆 。 由 于 近 交 系 之 间 在 遗传 上 彼此 不 同 ,因而 相 69 
同 实 验 室 环境 中 饲养 的 近 交 系 之 间 在 受 遗 传 影响 的 性 状 上 会 显示 出 平均 差异 ， 
三 系 内 的 差异 就 归 因 于 环境 影响 。 动 物 行为 遗传 研究 经 党 采用 老鼠 作为 研究 对 
家 ,有 超过 100 个 的 老鼠 近 交 系 可 供 选 用 。 图 5.7 展示 了 一 些 最 常用 来 研究 的 


(a) 





图 5.7 老鼠 的 四 个 常见 的 近 交 系 : (a) BALB/c; (b)DBA/2; (¢)C3H/2; (d)C57BL/6, 


近 交 系 研究 表明 老鼠 的 大 部 分 行为 受 遗传 影响 。 例 如 ,图 5.8 显示 BALBA 70 
和 C57BL/6 这 两 个 近 交 系 的 开放 场 活动 性 的 平均 分 数 。，C57BL/6 KER E: 
BALB/c 的 老鼠 的 活动 性 要 高 得 多 ,这 一 观测 数据 间接 表明 了 开放 场 活动 性 归 央 
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于 遗传 。 还 显示 了 其 他 几 种 杂交 品系 的 平均 活动 性 分 数 :F, F 和 F, 为 近 交 系 间 
的 杂交 (专栏 2. 1 中 有 说 明 ),F, 和 BALB/c 间 的 回 交 (图 5.8 中 的 BY), F, 和 
C57BL/6 间 的 回 交 (图 5. 8 中 的 B) 。 平 均 开放 场 分 数 和 从 C57BL/6 亲本 品系 获 
得 基因 的 百分数 之 间 具 有 紧密 关系 ,再 次 指证 了 和 遗传 影响 . 
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图 5.8 BALB/c 和 C57BL/6 # 


= 也 的 开放 场 活动 性 的 均 数 ( 土 两 
e150 个 标准 误 ), 和 它们 各 自 衍生 的 
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Gervais, & E.A. Thomas. 
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BALB/c B, 二 F, B, .C57BL/6 ee © fee 
F, | reserved, ) te 
双 列 设计 将 几 个 近 交 系 和 它们 间 所 有 可 能 的 F 杂交 进行 比较 ,更 胜 于 仅 比 较 


两 个 品系 的 杂交 。 图 5.9 显示 了 BALB/c, C57BL/6 与 男 两 个 品系 (C3H/2 和 
DBA/2) 之 间 双 列 杂 交 的 开放 场 研究 结果 。C3H/2 较 BALB/c 更 为 不 活跃 ,而 
DBA/2 几乎 写 C57BL/6 一 样 活跃 。 杂 交 F 代 的 活动 性 往往 等 于 亲本 的 平均 分 
数 。 例 如 ,C3H/2 和 BALB/c 间 杂 交 的 F, 代 的 开放 场 活动 性 介 于 两 个 亲本 的 
中 间 。 oe ee 

近 交 系 研究 也 有 利于 弄 清楚 环境 影响 。 第 一 ,因为 一 个 近 交 系 的 成 员 在 遗传 71 
上 让 元 全 相同 的 ,所 以 品系 内 的 个 体 间 差异 必定 是 由 环境 因素 造成 的 。 开放 场 ; 
动 性 和 其 他 的 大 部 分 行为 研究 表明 品系 内 存在 巨大 差异 ,这 提醒 我 们 出 # :前 和 和 
生 后 的 环境 与 遗传 一 样 重要 。 第 二 , 借 由 比较 母 本 来 自 同一 品系 或 是 来 自 另 一 品 
系 的 杂交 Fr 代 的 情况 , 近 交 系 可 被 用 于 估算 母 本 的 净 效 应 。 例 如 , BALB/c 母 本 
和 C57BL/6 父 本 之 间 的 杂交 F, 代 可 以 与 在 遗传 上 相等 的 C57BL/6 母 本 和 
BALB/c 父 本 之 间 的 杂交 F, 代 进行 对 照 。 在 如 图 5. 9 所 示 的 双 列 研究 中 ,这 两 种 
杂种 有 着 几乎 完全 相同 的 分 数 ,其 他 杂交 间 的 对 照 结果 也 -一样 。 这 一 结果 表明 出 
生前 和 出 生 后 的 母 本 效应 对 开放 场 活动 性 的 影响 并 不 是 很 大 。 如 果 发 现存 在 母 本 
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开放 场 活动 性 


10 图 5.9 PUSS RR 
的 开放 场 活动 性 的 双 列 
分 析 。F; 代 品 系 以 其 近 


0 
C3H C3H BALB C3H C3H BALBBALB DBA DBA C57 交 亲 本 开放 场 活动 性 的 
平均 分 数 排 序 。( 与 


BALD DBA nee an ee C57 Henderson — Ft , 1967. ) 
效应 ,那么 通过 由 不 同 品系 的 母 鼠 交叉 抚育 其 他 品系 的 幼 鼠 ,就 可 能 分 离 出 生前 和 
出 生 后 的 效应 。 第 三 ,可 以 在 实验 室 中 操纵 近 交 系 的 环境 进而 研究 基因 型 与 环境 
之 间 的 交互 作用 ， 新 近 有 一 项 研究 表明 尽管 跨 实验 室 的 开放 场 活动 性 的 研究 结果 
相近 ,但 是 由 近 交 系 估算 的 跨 实验 室 的 遗传 影响 并 不 相同 (Crabbe，Wabhlsten ， & 
Dudek, 1999), 
1922 年 到 1973 年 间 发 表 了 1 000 多 项 有 关 确 定 了 遗传 品系 的 老鼠 的 行为 研 72 

究 (Sprott & Staats, 1975), AAA 20 世纪 80 年 代 后 研究 的 步伐 更 加 快 了 。 在 
论证 遗传 学 对 大 部 分 行为 的 作用 上 ,这 类 研究 占据 了 重要 的 地 位 。 虽然 众多 精细 
的 遗传 学 分 析 使 近 交 系 研究 相形 见 纳 , 但 是 近 交 系 仍然 为 检验 遗传 影响 的 存在 提 
供 了 一 种 简便 而 高 效 的 方法 。 


小 结 


大 类 品种 间 的 差异 和 实验 室 老 鼠 选 择 研究 为 遗传 对 行为 影响 的 重要 性 提供 了 
有 力 的 证 据 。 经 过 至 少 20 世代 的 兄弟 一 姐妹 交配 获得 的 老鼠 近 交 系 之 间 的 行为 
差异 ,证 实 了 基因 对 行为 具有 广泛 的 影响 。 近 交 系 内 的 差异 则 说 明了 环境 因素 的 
重要 性 。 
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人 类 行为 遗传 学 研究 


数量 遗传 方法 对 人 类 行为 的 研究 不 如 对 选择 或 近 交 系 的 研究 来 得 有 效 或 者 说 
直接 。 与 采用 像 老鼠 近 交 系 这 样 遗传 特征 明确 的 种 群 或 对 环境 进行 实验 操纵 不 
同 ,因为 人 类 研究 只 能 局 限于 观察 自然 发 生 的 遗传 和 环境 变异 。 员 然 如 此 ,收养 和 
np A A LEa aa a ap eo eae 
到 的 ,过 去 二 十 年 中 越 来 越 认 识 到 遗传 学 的 重要 性 是 心理 学 的 一 个 重大 转向 。 

一 转向 在 很 大 程度 上 是 由 于 收养 和 双生 子 研究 的 积累 一 BABEN EAO 
理 特征 起 到 重要 作用 。 


收养 设计 


许多 行为 是 “世代 相传 的 ,不 过 家 族 相似 性 既 可 以 归 因 于 天 性 也 可 以 归 因 
于 教养 。 收 养 是 解 开 影响 家 族 相似 性 的 遗传 和 环境 源 之 结 的 最 直接 方法 。 收 养 
创造 了 不 共享 同一 家 庭 环境 但 遗传 上 有 亲属 关系 的 成 对 个 体 。 他 们 之 间 的 相似 
性 可 以 估计 遗传 对 家 族 相似 性 的 贡献 。 收 养 还 产生 了 共享 家 庭 环 境 但 遗传 上 无 
亲属 关系 的 家 庭 成 员 。 他 们 之 间 的 相似 性 可 以 估计 家 庭 环境 对 家 族 相似 性 的 贡 
献 。 借 此 ,遗传 和 环境 的 效应 可 以 从 诸如 收养 设计 这 样 的 自然 实验 中 推论 出 来 。 
如 前 所 述 ,数量 遗传 研究 不 确定 具体 的 基因 或 环境 。 行为 遗传 学 研究 未 来 的 一 
个 重要 方向 是 在 数量 遗传 设计 中 加 入 对 基因 (第 6 章 ) 和 环境 (第 15 章 ) 的 直接 
测量 。 

例如 ,仔细 思考 双亲 和 子女 。 家 庭 研 究 中 的 双亲 是 “ 遗传 加 环境 ”的 双亲 ， 
因为 他 们 与 他 们 的 子女 共享 遗传 和 环境 。 收 养 方法 造就 了 # 遗 传 * 的 双 北 和 
“环境 ”的 双亲 (图 5. 10) 。“ 遗 传 ”的 双亲 是 亲生 父母 ,他 们 在 孩子 出 生 后 不 失 
放弃 了 自己 的 孩子 ,使 得 孩子 被 人 收养 。 亲 生父 父母 与 他 们 被 入 收养 的 地 女 闻 
的 相似 性 直接 估算 了 遗传 对 亲子 相似 性 的 贡献 。 “环境 ”的 双亲 是 养父 母 :他 
们 收养 了 与 他 们 无 遗传 亲属 关系 的 孩子 。 排 除 选择 性 安置 之 后 ,养父 母 与 养 
子女 间 的 相似 性 直接 估算 了 出 生 后 环境 对 亲子 相似 性 的 贡献 。 由 于 很 少 有 亲 
生父 母 的 资料 ,遗传 影响 也 可 通过 比较 “遗传 加 环境 ”家 庭 与 仅 共享 家 庭 环境 
的 收养 家 庭 来 估算 。 
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-Lindon Eaves 毕业 于 英国 伯明翰 大 学 ,本 科 主 修 
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学 位 。1981 年 移居 美国 前 ,他 在 牛津 大 学 任教 了 两 
年 ;现任 里 士 满 的 弗 千 尼 亚 州立 大 学 医学 院 的 人 类 站 
传 学 资深 教授 和 精神 病 学 教授 。 他 与 Kenneth 
Kendler 一 起 ft A $ LEH ASS 和 行为 itt 









“遗传 加 环境 "亲属 收养 


“环境 "亲属 
图 5.10 收养 是 一 种 自然 实验 法 ， 它 造 就 了 遗传 亲属 (亲生 父母 和 他 们 被 人 收养 的 子女 ! 因 收养 而 分 开 的 


同胞 ) 和 ”环境 " 亲 移 (养父 母 和 养子 女 ; 被 同一 收养 家 庭 收 养 的 遗传 上 无 亲属 关系 的 孩子 )。 这 些 “ 遗 传 " 和 
“环境 "亲属 的 相似 性 可 用 于 检验 寻常 “遗传 加 环境 "亲属 间 的 相似 性 归 因 于 遗传 或 是 环境 的 程度 。 


“遗传 ”同胞 和 “环境 ”兄弟 姊妹 与 双亲 一 样 可 以 研究 。“ 遗 传 ”同胞 是 全 同胞 ， 
很 早 就 因 收 养 而 分 开 , 由 不 同 的 家 庭 抚 养 长 大 .“ 环 境 ” 兄 弟 姊妹 是 二 对 对 很 早 被 
同一 收养 家 庭 收养 的 无 遗传 亲属 关系 的 孩子 。 如 同 附录 所 记述 的 ,收养 设计 可 以 
用 路 径 模型 来 更 精确 地 描绘 ,包括 模型 拟 合 度 的 检验 、 备 择 模 型 的 比较 ,以 及 遗传 
与 环境 影响 的 估计 等 模型 拟 合 分 析 ( 见 附录 ; Neale, 1997; Neale & Cardon, 
1992; Spector, Snieder, & MacGregor, 1999), 

束 大 部 分 通过 收养 研究 来 估算 的 心理 性 状 而 言 ,遗传 因素 显然 十 分 重要 。 例 
如 ,图 5. 11 概括 了 一 般 认 知 能 力 的 收养 研究 结果 ( 详 见 第 9 章 )。 即 使 他 们 因 收 养 
而 分 开 并 不 共享 家 庭 环境 “遗传 ”的 双亲 .子女 与 “遗传 "同胞 之 间 仍 显著 相似 。 你 
可 以 看 到 遗传 解释 了 “遗传 加 环境 ?双亲 与 同胞 的 相似 性 的 一 半 左 右 。 另 一 半 的 家 
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族 相似 性 看 来 可 以 由 共享 家 庭 环境 来 解释 ,并 通过 养父 母 与 养子 女 之 间 的 相似 性 
以 及 收养 兄弟 姊妹 之 间 的 相似 性 来 直接 估算 。 第 9 章 记述 了 一 个 新 近 的 重要 发 
现 , 即 从 儿童 期 至 青春 期 ,共享 环境 对 认 知 能 力 的 影响 急剧 下 降 ， 


.SO 


AT 


40 


.32 








is Rf “兄弟 姊妹 RF 兄弟 姊妹 亲子 兄弟 姊妹 
“je” “环境 ” 


“遗传 加 环境 ” 


图 5. 11 收养 资料 表明 认 知 能 力 的 家 族 相似 性 与 遗传 相似 性 和 环境 相似 性 都 有 关 。 
“遗传 ” 亲属 指 因 收 养 而 分 开 的 遗传 上 有 亲属 关系 的 个 体 。 “环境 ” 亲属 指 因 收 养 而 在 
一 起 的 遗传 上 无 亲属 关系 的 个 体 。( 数 据 摘自 Loehlin，1989 . ) 
遗传 学 最 令 人 惊叹 的 研究 成 果 是 ,除了 认 知 能 力 之 外 ,共享 遗传 对 亲属 之 间 其 
他 大 部 分 心理 特征 的 相似 性 的 贡献 多 于 共享 环境 。 例 如 , 患 精神 分 殊 症 父母 的 子 
女 , 无 论 是 由 亲生 父母 抚养 的 ,还 是 一 出 生 即 被 收养 而 由 养父 母 抚养 的 ,他 们 的 精 
神 分 裂 症 发 病 率 一 样 高 。 这 一 发 现 意味 着 共享 家 庭 环 境 对 家 族 相似 性 的 作用 并 不 
大 。 但 这 并 不 意味 着 环境 乃至 家 庭 环境 不 重要 。 如 同 第 15 章 所 讨论 的 ; 像 收养 研 75 
究 这 样 的 数量 遗传 研究 提供 了 环境 影响 重要 性 的 最 佳 证 据 。 精 神 分 裂 症 先 证 者 的 
一 等 亲 亲属 ,他 们 有 50% 的 遗传 相似 ,但 他 们 的 发 病 率 仅 为 10% 左 右 ;而 非 50%， 
而 且 , 尽 管家 庭 环 境 对 家 庭 成 员 相 似 性 没有 贡献 ， 但 是 莫 共 享 环境 可 能 对 家 庭 成 员 
间 的 差异 有 贡献 (第 15 BED, oc 
1966 年 ,Leonard Heston 报告 了 第 一 例 精神 分 裂 症 的 收养 研究 , 它 独力 地 把 
精神 分 裂 症 从 完全 由 早期 家 庭 经 历 所 致 的 假设 中 扭转 过 来 ,承认 了 遗传 学 的 重要 
性 ,从 而 成 为 研究 之 经 典 (专栏 5.1)。 专 栏 5. 2 讨论 了 收养 研究 的 若干 方法 学 
问题 。 
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精神 分 裂 症 的 首 例 收养 研究 


主张 我 们 是 习 得 的 我 们 的 环境 决定 论 一 直 在 心理 学 中 占据 统治 地 位 ,直到 20 
世纪 60 年 代 , 承 认 遗 传 与 环境 同样 重要 的 更 为 均衡 的 观点 出 现 为止 。 这 一 重大 转 
变 的 原因 之 一 是 1966 年 由 Leonard Heston 报告 的 一 项 关于 精神 分 裂 症 的 收养 研 
究 。 虽 然 几 十 年 来 的 双生 子 研 究 表明 了 存在 遗传 影响 ,但 是 一 般 认 为 环境 是 精神 
分 裂 症 的 始作俑者 ,是 由 与 双亲 的 早期 关系 问题 引起 的 。Heston 对 住院 精神 分 列 
省 妇女 的 47 名 被 人 收养 的 成 年 子女 进行 精神 检查 。 将 他 们 的 精神 分 裂 症 发 病 率 
与 和 他 们 匹配 的 亲生 父母 无 精神 疾病 的 被 收养 者 进行 比较 。 这 47 名 生母 为 精神 
分 裂 症 患者 的 被 收养 者 中 有 5 名 已 经 因 精神 分 裂 症 住院 接受 治疗 。3 名 为 慢性 精 
神 分 裂 症 住院 治疗 已 经 好 些 年 了 。 而 控制 组 的 被 收养 者 中 无 一 人 患 精神 分 裂 症 。 

生母 为 精神 分 裂 症 患 者 ,她 们 被 人 收养 的 子女 的 精神 分 裂 症 发 病 率 是 10%。 
该 发 病 率 与 由 患 精神 分 裂 症 双 亲 所 抚养 长 大 的 孩子 精神 分 裂 症 发 病 率 相近 。 这 此 
发 现 不 仅 说 明 遗 传 对 精神 分 裂 症 起 主要 作用 ,而 且 表 明 共 享 成 长 环境 几乎 没有 影 
响 。 当 亲生 父母 有 人 患 有 精神 分 裂 症 时 ,一 出 生 即 被 人 收养 的 子女 与 由 患 精神 分 
裂 症 的 父母 抚养 的 子女 ,他 们 的 精神 分 裂 症 发 病 率 一 样 高 。 

其 他 一 些 收养 研究 进一步 证 实 了 Heston 的 研究 结果 。 因 为 精神 分 裂 症 发 病 
率 是 通过 对 生母 为 精神 分 裂 证 患者 的 被 人 收养 的 子女 的 调查 而 获得 的 ， 因而 他 的 
研究 是 一 种 名 为 被 收养 者 研究 方法 的 一 个 范例 。 另 一 种 主要 手段 被 称 为 被 收养 者 
家 庭 方 法 。 不 同 于 从 双亲 开始 研究 ,这 一 方法 是 从 患 病 的 被 收养 者 ( 先 证 者 ) 和 未 
患 病 的 被 收养 者 开始 研究 的 。 估算 出 被 收养 者 的 亲生 家 庭 和 收养 家 庭 的 疾病 发 病 
率 。 如 果 患 病 的 被 收养 者 的 亲生 亲属 的 发 病 率 比 未 患 病 的 控制 组 的 被 收养 者 的 亲 
生 素 属 的 发 病 率 要 高 ,那么 表明 存在 遗传 影响 。 如 果 患 病 的 被 收养 者 的 收养 亲属 
ehh pei 

有 关 精 神 分 裂 症 的 收养 研究 方法 和 研究 结果 将 在 第 11 章 中 介绍 。 
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收 莱 研究 存在 的 争议 


收养 研究 宛如 一 = 首 
HAX IQ 调查 的 收养 研究 报告 于 1924 (Theis, 1924). 精神 分 裂 证 的 首 例 收 
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养 研究 报告 于 1966 年 ( 见 专栏 5. 1)， 随 着 收养 数量 的 减少 ,收养 研究 变 得 越 来 越 
困难 。20 世纪 60 年 代 , 被 人 收养 的 儿童 占 到 所 有 儿童 的 1%。 但 是 随 着 避孕 入 
胎 的 增加 ,以 及 更 多 的 未 婚 母 亲自 己 抚养 孩子 ,收养 变 得 越 来 越 少 见 。 

收养 研究 的 争议 之 一 是 代表 性 。 如 果 素 生父 母 、 养 父母 或 被 收养 的 孩子 不 足 
以 代表 总 体 的 其 他 成 员 , 收 养 研究 结果 的 推广 性 就 会 受 影响 。 另 一 方面 , 均 数 比方 
差 更 易 受 影响 ,而 遗传 估算 又 主要 依赖 于 方差 。 举 例 来 说 ,在 以 人 口 学 为 基础 的 科 
罗拉 多 州 收养 计划 中 ,亲生 父母 和 养父 母 似乎 较 好 地 代表 了 非 收 养父 母 ,被 收养 儿 
童 似乎 较 合理 地 代表 了 非 收养 儿童 。 然 而 ,其 他 收养 研究 很 少 显示 有 代表 性 地 
域 局 限 也 会 限制 收养 研究 的 推广 性 (Stoolmiller，1999) 

为 一 争议 是 有 关于 出 生前 环境 的 。 因 为 生母 为 她 们 被 收养 的 孩子 提供 了 出 生前 
的 环境 ,所 以 他 们 间 的 相似 性 可 能 反映 了 出 生前 环境 的 影响 。 收 养 研究 还 可 以 通过 
比较 生母 和 生父 的 相关 系数 从 出 生 后 的 环境 中 独立 地 检验 出 出 生前 的 效应 。 虽 然 
研究 生父 很 困难 ,但 是 就 IQ 和 精神 分 裂 症 而 言 ,有 关 生父 的 小 样本 研究 显示 了 与 研 
完 生母 相近 的 结果 。 这 一 争议 的 另 一 个 解决 方法 是 把 被 收养 者 由 母 来 连结 的 亲生 半 
同胞 (母系 半 同 胞 ) 与 由 父亲 连结 的 素 生 半 同 胞 (父系 半 同 胞 ?进行 比 较 。 就 精神 分 弄 
证 而 言 , 患 精神 分 裂 证 的 被 收养 者 的 父系 半 同 胞 显示 出 与 母系 半 同 胞 相同 的 精神 分 
罗 症 患 病 凤 险 率 ,有 观测 数据 表明 出 生前 的 环境 可 能 并 不 十 分 重要 (Kety, 1987)。 

最 后 ,选择 性 安置 将 因 收 养 而 分 开 的 “遗传 ”亲属 安置 到 有 相关 的 环境 中 ,这 可 
能 会 掩盖 天 性 和 教养 的 相互 独立 性 。 例 如 ,如 果 将 最 聪明 的 亲生 父母 的 被 人 收 基 
的 孩子 安排 给 最 聘 明 的 养父 母 , 那 么 就 会 发 生 选 择 性 安置 的 情况 。 如 果 选 择 性 安 
置 对 亲生 父母 和 养父 母 进行 了 匹配 ,那么 遗传 影响 会 扩大 养父 母 与 养子 女 间 的 相 
关 , 而 环境 影响 则 会 扩大 亲生 父母 与 他 们 被 人 收养 的 孩子 间 的 相关 。 如 果 可 以 次 
得 素 生 父母 和 养父 母 的 资料 ,选择 性 安置 的 效应 可 以 直接 被 估算 出 来 。 如 果 在 收 
养 研 究 中 发 现存 在 选择 性 安置 的 情况 ,那么 在 解释 遗传 和 环境 的 结果 时 需 将 它 的 
效应 纳入 考虑 。 虽 然 一 些 收养 研究 显示 了 IQ 存在 选择 性 安置 闵 题 ,但 是 其 他 心理 
特征 和 障碍 很 少 显 示 有 选择 性 安置 的 迹象 。 RE 
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双生 子 设计 


解 开 影响 亲属 间 相 似 性 的 遗传 源 和 环境 源 之 结 的 又 一 主要 方法 与 双生 子 有 关 
(Segal，1999) 。 同 卵 双 生子 在 遗传 上 完全 相同 ， 因为 他 们 由 一 个 受精 卵 发 育 而 来 ， 
所 以 有 时 也 被 称 为 单 卵 (MZ) 双 生子 (图 5. 12) 。 如 果 遗 传 因素 对 于 某 _ 性 状 很 重 
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图 5. 12 沁 生 子 研究 是 一 种 自然 实验 法 , 它 创 造 了 在 遗传 上 完全 相同 的 同 卵 双生 子 和 仅 有 50% 7] 
传 相似 性 的 异 卵 双生 子 。 如 果 遗 传 因 素 对 于 某 一 性 状 是 重要 的 ,那么 同 卵 双生 子 必定 较 异 卵 双 生子 

更 为 相似 。 人 标记 可 以 用 于 检验 双生 子 窜 竟 是 同 卵 还 是 异 卵 , 不 过 对 于 大 部 分 双生 子 而 言 ;因为 

外 貌 上 同 孵 双生 子 ( 二 图) 通常 比 异 卵 双生 子 (下 图 ) 更 加 相像 ,所 以 很 容易 断定 是 同 卵 还 是 异 久 。 
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要 ,那么 这 些 在 遗传 上 完全 相同 的 一 对 对 个 体 必定 比 仅 有 50% 遗 传 相同 的 一 等 亲 
亲属 更 为 相似 。 自 然 界 提供 了 很 好 的 对 照 组 , 异 卵 ( 双 卵 ,或 DZ) 双 生子 ,这 胜 于 将 78 
同 卵 双生 子 与 非 双 生 同 胞 或 其 他 亲属 进行 对 比 。 与 同 卵 双 生子 不 一 样 , 异 卵 双 生 
子 由 不 同 的 受精 卵 发 育 而 来 。 他 们 是 一 等 亲 亲 属 , 与 其 他 同胞 一 样 在 遗传 上 有 
50% 的 相似 性 。 半 数 蜡 卵 双生 子 是 同性 别 的 ,而 另 一 半 则 是 异性 别 的 。 双 生子 研 
究 通常 采用 同性 别 异 卵 双生 子 , 因 为 同 卵 双生 子 总 是 同性 别 的 ,所 以 同性 别 异 卵 双 
生子 是 更 好 的 对 照 组 。 如 果 遗 传 因 素 对 于 某 一 性 状 很 重要 ,那么 同 卵 双生 子 在 该 
性 状 上 必定 较 异 卵 双 生子 更 为 相似 。( 双 生子 方法 的 更 多 详情 见 第 70 页 上 的 专 
栏 5.3。)》 

你 如 何 断 定 同性 别 的 双生 子 究竟 是 同 卵 或 是 异 卵 呢 ? DNA 标记 可 以 告诉 你 
答案 。 如 果 一 对 双生 子 的 任何 一 个 DNA 标记 不 相符 (排除 实验 误差 ) ,那么 他 们 
必定 是 异 卵 的 ,因为 同 卵 双 生子 在 遗传 上 是 完全 相同 的 。 如 果 分 析 了 许多 标记 , 没 
有 发 现 一 点 不 同 ,那么 这 对 双生 子 必 定 是 同 卵 的 。 同 样 ,诸如 眼珠 颜色 .发 色 .毛发 79 
质地 等 体 貌 特征 均 可 用 于 判断 双生 子 究 竟 是 同 卵 还 是 异 卵 。 这 些 特 征 具 有 高 度 的 
遗传 性 并 受到 许多 基因 的 影响 。 如 果 一 对 双生 子 在 这 些 特征 上 有 任何 一 样 不 同 ， 
那么 他 们 极 可 能 是 异 卵 的 ;如 果 他 们 如 此 多 特征 都 相同 ,那么 他 们 可 能 是 同 卵 的 。 
其 实 有 一 个 问题 很 管用 ,因为 它 涵盖 了 所 有 那么 多 体 貌 特征 ;在 双生 子 年 幼 时 ,分 
辩 他 们 有 多 困难 ? 要 把 一 个 人 误 认 为 另 一 个 人 ,需要 许多 遗传 性 的 体 貌 特征 是 完 
全 相同 的 。 与 DNA 标记 的 结论 相 比 较 , 利 用 体 貌 相似 性 来 确定 双生 子 究竟 是 同 
卵 还 是 异 卵 的 准确 性 超过 了 90%( 例 如 ,Chen 等 ,1999) 。 在 多 数 情况 下 ,要 断定 双 
生子 究竟 是 同 卵 还 是 异 卵 并 不 困难 ( 见 图 5. 12) 。 

如 果 某 一 性 状 受到 遗传 影响 ,那么 同 卵 双 生子 必定 比 异 卵 双 生子 更 为 相似 。 
不 过 ,如 果 MZ 双生 子 存在 更 大 的 相似 性 ,那么 这 一 更 大 的 相似 性 可 能 是 由 环境 而 
非 遗传 造成 的 。 双 生子 方法 的 等 环境 假设 认为 由 环境 引起 的 相似 性 对 于 在 同一 家 
庭 中 长 大 的 两 类 双生 子 来 说 是 大 致 相同 的 。 如 果 因 为 同 卵 双 生子 经 历 了 比 异 卵 双 
生子 更 为 相似 的 环境 从 而 违背 了 这 一 假设 ,那么 这 一 违背 将 压 大 对 遗传 影响 的 估 
算 。 经 多 种 方法 检验 ,对 大 部 分 性 状 而 言 ， 等 环境 假设 看 来 是 合理 的 (Boucharil d & 
Propping, 1993). 

出 生前 , 同 卵 双 生子 比 异 卵 双 生子 可 能 经 历 了 更 大 的 环境 差异 。 举 例 来 说 , 同 
卵 双生 子 出 生 时 的 体重 差异 比 异 卵 双生 子 更 大 。 这 一 差异 可 能 归 因 于 较 大 的 出 生 
前 竞争 ,尤其 对 于 那些 共享 同一 绒毛 膜 的 大 多 数 同 卵 双生 子 而 言 更 是 如 此 。 从 这 
个 角度 上 讲 同 卵 双生 子 经 历 的 环境 更 少 相似 , 故 双生 子 方法 将 低估 遗传 率 。 出 生 
后 ,对 那些 被 父母 或 自己 错误 分 类 为 同 卵 或 异 卵 的 双生 子 ， 进行 了 分 类 的 标签 效应 
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研究 (例如 ,Kendler 等 ,1993a; Scarr & Carter-Saltzman，1979)。 当 父母 认为 双 
生子 是 异 卵 而 实际 上 他 们 为 同 卵 时 ,这 些 被 错误 分 类 的 双生 子 在 行为 上 的 相似 与 82 
正确 分 类 的 同 卵 双生 子 一 致 。 
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Francis (zalton(1876) 研 究 过 双生 子 相似 性 的 发 育 变化 ,不 过 首次 真正 的 双生 
子 研究 是 开展 于 1924 年 的 一 项 研究 , 它 在 尝试 估算 遗传 影响 的 时 候 , 将 间 嘱 和 蜡 
纺 双 生子 进行 了 比较 (Merriman，1924) 。 这 次 双生 子 研究 评定 了 IQ FRM HR 
生子 的 相似 较 异 卵 双 生子 的 相似 更 为 显著 ,这 一 结果 表明 了 遗传 的 影响 。 随 后 的 
许多 项 IQ 双生 子 研究 进一步 证 实 了 这 一 结果 。 双 生子 研究 还 报告 了 其 他 许多 心 
理 特 征 和 疾病 ,提供 了 遗传 普遍 影响 行为 性 状 的 大 部 分 证 据 。 虽 然 大 多 数 哺乳 动 
物 是 一 胎 多 仔 , 但 是 灵 长 类 动物 .包括 我 们 人 类 往往 只 是 一 胎 一 子 。 不 过 , 灵 长 类 
动物 有 时 候 也 会 一 胎 多 子 。 人 类 双生 子 比 人 们 通常 认为 的 要 多 一 一 大 约 八 十 五 分 
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之 一 的 新 生 儿 是 双生 子 。 更 不 可 思议 的 是 ,有 多 达 20% 的 胎儿 是 双生 子 ,只 不 过 
由 于 双 胎 妊娠 所 伴随 的 不 可 预测 因素 经 常 使 得 其 中 的 一 个 胎儿 在 媳 娠 早期 就 天 折 
了 。 在 存活 胎 中 , 同 卵 双生 子 和 同性 别 的 蜡 卵 双生 子 的 数目 大 臻 相等。 也 就 是 说 ， 
在 所 有 双生 子 中 ,大 约 三 分 之 一 是 同 卵 双生 子 ,三 分 之 一 是 同性 别 的 异 卵 双生 子 ， 
三 分 之 一 是 异性 别 的 异 卵 双生 子 。 

同 卵 双生 子 是 由 单个 受精 卵 ( 称 为 合子 ) 因 未 知 原 因 分 裂 发 育 而 来 ,产生 了 两 
个 (或 者 有 时 候 是 更 多 个 ) 在 遗传 上 完全 相同 的 个 体 。 对 大 约 三 分 之 一 的 同 卵 双生 
子 而 言 , 合 子 分 裂 于 受精 后 的 头 五 天 内 , 即 当 合子 向 子宫 移动 时 。 在 这 种 情况 下 ， 
同 卵 双生 子 在 胎盘 内 拥有 不 同 的 赛 ( 称 为 绒毛 膜 )。 另 有 三 分 之 二 的 时 候 , 合 子 植 
入 胎盘 之 后 才 分 裂 , 因 而 双生 子 共 享 同一 绒毛 膜 。 共 享 同 一 绒毛 膜 的 同 卵 双生 子 
较 之 不 共享 同一 绒毛 膜 的 同 卵 双生 子 在 一 些 心理 特质 上 可 能 更 为 相似 ,虽然 支持 
这 一 假设 的 证 据 有 些 相 互 矛盾 (Gutknecht，Spitz，& Carlier, 1999; Phelps, 
Davis, & Schwartz, 1997; Riese, 1999; Sokol 等 ,1995)。 合 子 如 果 在 大 约 两 周 
后 分 裂 ,就 会 产生 “ 连 体 的 ”双生 子 , 此 时 双生 子 部 分 躯体 一 般 会 合并 在 一 起 。 两 个 
卵子 分 别 受精 则 产生 蜡 卵 双生 子 ;他 们 拥有 不 同 的 绒毛 膜 。 与 其 他 同胞 一 样 ,他 们 
在 遗传 上 有 50 昕 的 相似 性 。 

各 国 的 异 卵 双 生 率 不 同 , 且 随 母亲 年 龄 的 增长 而 增长 ,还 可 能 有 一 定 的 家 族 遗 
传 。 致 育 药物 使 用 的 增加 提高 了 的 异 卵 双 生子 数量 ,因为 这 些 药物 促使 排出 的 乾 
子 不 止 一 个 。 人 工 授精 也 造成 异 卵 双生 子 数量 大 大 增加 ,因为 多 个 受精 卵 被 植 入 
子 官 且 又 多 个 存活 下 来 。 同 卵 双生 率 不 受 上 述 任 何 因素 的 影响 。 





”等 环境 假设 的 另 一 种 检验 方法 是 利用 同 卵 双 生子 间 的 差异 只 可 能 是 由 环境 影 
响 造 成 的 这 一 事实 。 如 果 那 些 更 为 被 个 别 化 对 待 的 同 卵 双生 子 ,在 行为 上 较 之 其 
他 同 卵 双生 子 并 没有 更 多 的 不 同 之 处 ,那么 等 环境 假设 就 获得 支持 。 而 这 一 假设 
已 经 得 到 证 实 (例如 ,Loehlin & Nichols, 1976; Morris-Yates 4,1990), 2 M4 

一 个 微妙 且 重 要 的 问题 是 , 同 卵 双 生子 可 能 是 天 为 在 遗传 上 更 为 相似 而 比 界 
卵 双 生子 有 更 为 相似 的 经 历 。 也 就 是 说 ,一 些 经 历 可 能 是 由 遗传 驱动 的 :* 同 归 和 
异 卵 双 生子 这 样 的 经 历 差异 并 不 违背 等 环境 假设 ,因为 这 差异 不 是 由 环境 引起 的 。 
这 一 专题 将 在 第 15 章 中 讨论 。 任 何 实验 都 有 推广 性 问题 ,双生 子 方法 也 同样 存在 
这 个 问题 。 双 生子 是 否 代表 全 体 人 口 昵 ? 双生 子 在 两 个 方面 是 不 同 的 ,包括 双生 
子 经 常 早 产 三 到 四 周 , 还 有 当 双 生子 共享 一 个 子宫 时 ,子宫 内 环境 可 能 是 不 利 的 
(Phillips，1993) 。 出 生 时 ,双生 新 生 儿 比 一 般 单 生 新 生 儿 的 平均 体重 要 轻 30% 
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石 ; 这 一 差异 直到 儿童 中 期 才 消 失 (MacGillivray, Campbell, &- Thompson, 
1988)。 在 儿童 期 ,双生 子 的 言语 发 展 稍 慢 些 ,而 且 双 生子 在 语言 测验 上 的 表现 也 
稍 差 些 。 这 些 特质 看 来 都 归 因 于 出 生 后 的 环境 , 而 不 是 早产 所 致 (Rutter & 
Redshaw. 1991), 大 多 数 语言 方面 的 缺陷 在 学 龄 早期 可 恢复 到 平均 水 平 CWilson， 
1983)。 就 人 格 或 精神 机 能 障碍 而 言 , 双生 子 看 来 与 单 生 儿 并 没有 不 同 
(Christensen 等 ,1995)， 

总 之 ,双生 子 方法 是 王 别 行为 特征 和 疾病 所 受 遗传 影响 的 有 价值 的 方法 
(Bouchard & Propping, 1993; Martin & Fisher, 1997). 双生 子 方 法 的 基本 假设 
与 收养 方法 不 同 , 但 是 两 种 方法 就 遗传 学 对 心理 学 的 重要 性 上 达成 了 一 致 结论 。 
回想 一 下 精神 分 裂 症 ,双生 子 之 一 患 有 精神 分 裂 症 , 另 一 名 异 卵 双 生子 的 患 病 风 险 
率 大 约 为 17%; 另 一 名 同 卵 双生 子 的 患 病 风 险 率 大 约 为 48%( 见 图 3. 6) 。 就 一 般 
能 力 而 言 , 蜡 卵 双生 子 的 相关 大 约 为 . 60 ,而 同 卵 双生 子 大 约 为 . 85( 见 图 3.7)。 同 
卵 双 生子 较 异 卵 双 生子 更 为 相似 的 事实 有 力 地 表明 了 遗传 影响 的 存在 。 就 精神 分 
裂 症 和 一 般 能 力 而 言 , 异 卵 双生 子 比 非 双 生 同 胞 更 为 相似 ,可 能 是 因为 双生 子 在 同 
一 时 间 内 共享 同一 子宫 ,而 且 年 龄 全 然 相同 的 缘故 。 


组 合 设 计 
”在 过 去 的 20 年 间 , 行 为 遗传 学 家 已 经 开始 采用 家 庭 ,收养 和 双生 子 方法 的 组 
合 设 计 , 目 的 是 为 了 使 这 些 分 析 更 为 有 力 。 例 如 ,为 检验 双生 子 与 单 生 儿 是 否 有 统 83 
讨 意义 上 的 差别 以 及 异 卵 双 生子 是 否 比 非 双生 同胞 更 为 相似 ,将 非 双 生 同 胞 纳 人 
双生 子 研 究 就 非常 有 用 。 
丙种 主要 的 组 合 设计 是 将 收养 设计 分 别 与 家 庭 设计 、 双 生子 设计 组 合 在 一 起 ， 
家 庭 设计 的 “遗传 加 环境 ”亲属 的 加 入 ,为 与 “遗传 ”亲属 和 “环境 ” 亲属 作对 比 的 收 
养 设计 增添 了 更 多 的 效力 。 科罗拉多 收养 计划 是 一 项 正在 进行 的 规 糟 最 兴 : 器 度 
最 长 的 行为 发 展 遗 传 研究 ， 该 计划 正 是 采用 了 这 种 设计 (DeEFries，Plomiin， 了 & 
Fulker，1994) 。 举 例 来 说 ,这 一 计划 显示 ， PSE LAR MET FSS BHAA | 
能 力 的 影响 在 增长 (Plomin 等 ,1997b) , ie | 
Wek BU TAA LAS SSR ETS ERAKETA 84 
对 照 。 已 经 开展 了 两 个 重要 研究 ,一 个 在 明尼苏达 州 (Bouchard， Jr. 等 ;1990a) ,一 
个 在 瑞典 (Pedersen 等 ,1992a) 。 举例 来 说 ,这 些 研究 发 现 ， 就 一 般 认 知 能 力 方面 而 
言 , 很 早 就 被 分 开 抚养 的 同 卵 双 生子 与 一 起 抚养 长 大 的 同 5 双生 子 之 间 几 平一 样 
租 似 ,这 一 结果 表明 强 遗 传 影响 和 由 在 同一 家 庭 中 一 起 长 大 所 引起 的 弱 环境 影响 
72° BSR RH. ARMITA 
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Nick Martin 在 对 法 律 面前 平等 性 的 政治 理想 与 
个 体 差异 的 生物 学 现实 之 间 的 平衡 关系 发 生 兴 趣 之 
前 ,原本 计划 涉足 政治 并 开始 修 读 文 学 学 位 。 在 他 父 
亲 ,一 位 遗传 学 家 的 鼓励 下 ,他 第 一 次 在 澳大利亚 南部 
的 阿 德 雷 德 开展 了 关于 学 业 考 试 成 绩 的 双生 子 研究 ，| 
作为 其 本 科研 究 论 文 。 在 详细 撰写 此 次 研究 的 过 程 yy 
事 ;他 注意 到 由 英格兰 信 明 闽 的 生物 统计 遗传 学 家 
缔造 的 行为 遗传 分 析 的 全 新 方法 。 他 去 那里 攻读 博 ka 
士 学 位 ,跟随 Lindon Eaves 和 John Jinks FILAT PA ioy 
五 年 。 ERRAR 学 研究 所 的 Hans Eysenck- 和 
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同 卵 双生 子 的 家 族 研究 有 一 种 有 趣 的 双生 子 和 家 庭 方法 的 组 合 , 也 就 是 现在 
所 知 的 双生 子 家 族 方法 。 当 同 卵 双 生子 成 人 后 拥有 各 自 的 孩子 时 ,就 出 现 了 令 人 
感 兴趣 的 家 族 关系 。 例 如 ,在 男性 同 卵 双生 子 的 家 庭 中 ,侄子 在 遗传 上 与 他 们 的 叔 
伯父 闻 的 关系 和 他 们 与 父亲 间 的 关系 是 一 样 的 。 也 就 是 说 ,他 们 在 遗传 相关 度 方 
面 ,第 一 代 堂 兄弟 们 仿佛 是 同一 父亲 所 生 。 而 且 , 堂 兄 弟 间 的 相关 与 半 同 胞 是 一 -H 
的 。 采 用 这 一 设计 进行 认 知 能 力 方面 的 研究 得 到 了 类 似 的 结论 。 ' 

随 着 由 离异 和 再 婚 形 成 的 继 类 家 庭 数量 的 不 断 增加 ,近来 继 亲 家 许 设 计 被 末 
用 ,里 然 它 不 如 标准 收养 设计 或 双生 子 设计 有 效力 (Reiss 等 ,2000)。 由 于 妇女 将 
前 段 婚姻 所 生 的 孩子 带 人 到 新 婚姻 中 ,然后 又 与 新 丈夫 生育 了 其 他 孩子 ,因而 继 亲 
家 庭 中 常会 出 现 半 同 胞 。 这 些 孩 子 仅 共 有 双亲 中 的 一 位 (母亲 )、 具 有 25% 的 遗传 
相似 性 ,他 们 与 共有 双亲 、 具 有 50% 的 遗传 相似 性 的 全 同胞 不 一 样 。 继 亲家 庭 中 
的 半 同 胞 可 与 全 同胞 进行 比较 ,用 以 估算 遗传 影响 。 如 果 母 亲 带 来 前 段 婚姻 所 生 
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的 全 同胞 孩子 或 者 与 新 丈夫 一 起 生育 了 一 个 以 上 的 孩子 , 继 亲家 庭 就 会 出 现 全 同 
胞 。 一 种 检验 继 亲 家 庭 与 未 曾 离异 家 庭 是 否 有 差别 的 有 用 方法 是 将 这 两 种 类 型 家 
寿 的 全 同胞 进行 对 照 。 这 一 设计 尚未 被 应 用 于 一 般 认 知 能 力 的 研究 。 


小 结 


收养 和 双生 子 是 自然 实验 法 ,可 以 被 用 来 估算 天 性 和 教养 对 家 庭 相似 性 的 相 

”对 贡献 。 就 精神 分 裂 症 和 认 知 能 力 而 言 ,即使 家 庭 成 员 因 收养 而 分 开 , 他 们 之 间 仍 

然 彼此 机 似 。 双 生子 研究 显示 同 卵 双 生子 比 异 卵 双 生子 更 为 相似 。 家 庭 .收养 TZ 

生子 研究 以 及 组 合 设计 的 结果 是 一 致 的 , 即 认为 遗传 因素 对 精神 分 裂 定 和 认 知 能 
力 有 作用 。 


遗 传 率 85 


对 于 令 心 理学 家 感 兴趣 的 复杂 性 状 而 言 ,他 们 要 询问 的 可 能 不 仅 是 遗传 影响 
起 否 重 要 ,而 且 是 遗传 对 性 状 的 作用 有 多 大 ，。 关于 遗传 影响 是 否 重要 的 问题 涉及 
PCT att , 即 遗 传 效应 的 可 靠 性 。 例 如 ,我 们 可 以 询 | 可 "遗传 ”父母 与 他 们 被 人 
收养 的 子女 之 间 的 相似 性 是 否 显著 ,或 者 询问 同 卵 双 生子 的 相似 是 否 比 异 卵 双生 
子 更 为 显著 。 统 计 显 著 性 依赖 于 效应 大 小 和 样本 规模 。 举例 来 说 ,只 有 在 该 收养 
PAPER ADELE 45 对 父母 一 子女 时 “遗传 ”父母 一 子女 的 相关 系数 . 25， 才 具 有 统计 
意义 上 的 显著 性 。 这 一 结果 表示 真相 关 将 极 有 可 能 (95% 的 可 能 性 ) 大 于 0。 

天 于 遗传 对 性 状 的 作用 硝 多 大 的 问题 涉及 到 效应 大 小 , 即 总 体 中 某 一 性 状 的 
个 体 间 差 异 在 何 种 程度 上 可 以 由 个 体 间 的 遗传 差异 来 解释 。 在 此 意义 上 ,效应 大 
小 指 的 是 某 一 性 状 在 整个 总 体 而 非 某 些 个 体 中 的 个 体 差异 。 例如 ,如 果 PRU AB 
被 治疗 过 , 它 会 对 隐 性 等 位 基因 的 纯 合 个 体 的 认 知 发 展 产生 巨大 影响 。 然 而 ; 由 于 
这 些 个 体 仅 代表 了 总 体 中 万 分 之 一 的 个 体 ,因而 尽管 PKU 对 于 这 些 少数 个 体 而 言 
有 巨大 影响 ,但 对 整个 总 体 的 认 知 能 力 变 异 影响 却 很 小 。 这 样 ,PKU 效应 的 大 小 
在 总 体 中 是 非常 小 的 。 a 

心理 学 中 许多 统计 上 显著 的 环境 影响 对 总 体 仅 产生 极 小 的 效应 ， 例如 ;出 生 
顺序 与 智力 测验 (IQ) 分 数 显著 相关 ( 头 生 孩 子 有 较 高 的 IQ 分 数 )。 因 为 头 胎 和 二 
胎 同 胞 间 的 均 数 差异 小 于 2 个 IQ 分 数 而 且 他 们 的 IQ 分 布 几 乎 完全 是 重叠 的 ,所 
以 这 是 一 个 小 效应 。 当 其 他 因素 被 控制 ,出 生 顺 序 仅 解 释 了 IQ 分 数 方差 的 1% 左 
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右 。 换 言 之 ,如 果 你 只 知道 两 个 同胞 的 出 生 顺 序 , 那 么 你 几乎 不 可 能 推 知 他 们 的 
IQ 分 数 。 

与 之 相反 ,遗传 的 效应 大 小 通常 非常 大 ,属于 心理 学 中 所 发 现 的 最 大 效应 之 
列 , 解 释 了 多 太一 半 的 方差 。 估 计 遗 传 效应 大 小 的 统计 量 被 称 为 路 传 率 。 遗 传 率 
是 表现 型 方差 能 够 由 个 体 间 的 遗传 差异 所 解释 的 部 分 。 如 同 附 录 中 所 阐释 的 , 遗 
传 率 可 以 由 亲属 的 相关 系数 来 估计 。 例 如 ,如 果 “ 遗 传 ”( 因 收养 而 分 开 ) 亲 属 的 相 
关系 数 为 0, 那么 遗传 率 为 0。 对 一 等 亲 “ 遗 传 ”亲属 而 言 ,由 于 他 们 仅 有 50% 的 遗 
传 相似 性 ,因而 他 们 的 相关 系数 只 反映 了 一 半 的 遗传 效应 。 也 就 是 说 ,如 果 遗 传 率 
为 100% ,那么 他 们 的 相关 系数 将 为 . 50。 图 5. 11 中 “遗传 ”( 因 收养 而 分 开 ) 同 胞 的 
IQ 分 数 的 相关 系数 为 . 24。 把 这 一 相关 系数 加 一 倍 就 获得 遗传 率 的 估计 值 48%, 86 
这 表明 IQ 分 数 方差 的 一 半 左 右 可 以 由 个 体 间 的 遗传 差异 来 解释 。 

遗传 率 估计 与 其 他 统计 量 一 样 包含 估计 误差 , 它 是 一 个 效应 大 小 和 样本 规模 
的 函数 。 在 因 收 养 而 分 开 的 同胞 IQ 相关 为 . 24 的 研究 中 ,同胞 对 的 数目 是 203. 
真相 关 有 95% 的 可 能 性 在 . 10 到 . 38 之 间 , 这 意味 着 真 遗传 率 可 能 在 20% BI 76% 
之 间 , 是 一 个 非常 宽 的 范围 。 鉴 于 此 ,除非 该 研究 规模 非常 大 ,否则 应 该 把 以 单个 
研究 为 基础 的 遗传 率 估计 看 作 是 在 一 个 大 的 置信 区 间 内 ,非常 粗略 的 估计 。 比 如 
说 ,如 果 . 24 的 相关 是 以 2 000 而 非 200 的 样本 为 基础 的 ,那么 真 遗 传 率 有 95% 的 
可 能 性 在 40% 到 56% 之 间 。 重 复 交 叉 研究 和 交叉 设计 可 以 得 到 更 精确 的 估计 。 

如 采 同 卵 和 异 卵 双 生子 的 相关 系数 相同 ,那么 遗传 率 估计 值 为 0。 如 果 同 路 
双生 子 的 相关 为 1. 0, 而 异 卵 双 生子 的 相关 为 , 50, 那 么 表明 遗传 率 为 100%。 换 这 
之 ,个 体 间 的 遗传 差异 解释 了 全 部 表现 型 方差 。 双 生子 研究 可 以 用 同 卵 和民 卵 双 
生子 的 相关 系数 间 的 差异 的 翻 倍 作为 遗传 率 的 粗略 估计 。 如 同 附录 中 所 阐释 的 ， 
由 于 同 卵 双生 子 在 遗传 上 完全 相同 而 异 卵 双 生子 在 遗传 上 仅 有 50% 的 相似 性 ,他 
们 间 的 相关 系数 的 差异 反映 了 一 半 的 遗传 效应 ， 翻 倍 后 用 以 估计 遗传 率 。 例如 ,图 
3.7 中 同 卵 和 异 卵 双 生子 的 IQ 相关 系数 分 别 为 . 85 和 . 60。 把 这 两 个 相 关系 数 间 
的 差 值 翻 倍 得 到 50% 的 估计 遗传 率 , 它 也 表明 IQ 分 数 方差 的 一 半 在 i 可 以 由 中 
传 因素 来 解释 。 因 为 这 些 研究 包括 超过 一 万 对 的 双生 子 ， 所 以 估计 误 关 很 小 。 x 
遗传 率 95% 可 能 在 . 48 与 . 52 之 间 。 

由 于 对 障碍 进行 的 是 两 者 择 一 的 二 分 法 诊断 ,因而 家 族 相似 性 用 一 致 性 而 非 
相关 来 估算 。 如 同 附录 中 所 并 赤 的 ,一 致 性 是 风险 率 的 一 个 指标 。 举 例 来 说 ,如 果 
对 某 一 疾病 而 言 同胞 的 一 致 性 是 10% ,那么 我 们 说 先 证 者 的 同胞 有 10% KOR 
该 种 障碍 。 如 果 同 卵 和 异 卵 双生 子 的 一 致 性 是 相同 的 ,那么 遗传 率 必定 为 0。 如 
采 同 卵 双 生子 的 一 致 性 高 于 异 卵 双 生子 的 一 致 性 , 则 意味 着 有 遗传 影响 。 就 精神 
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DREM Ss GLE 3. 6), 同 卵 双 生子 的 一 致 性 为 48, 远 高 于 异 卵 双生 子 的 . 17, 这 
一 差 值 表明 了 有 相当 大 的 遗传 率 。 事 实 上 还 有 52% 的 病例 , 同 卵 双生 子 在 精神 分 
错 症 上 不 一 致 ,尽管 他 们 在 遗传 上 完全 相同 ， 这 意味 着 遗传 率 远 低 于 100%, 

采用 易 患 性 阅 值 模型 是 估计 障碍 遗传 率 的 方法 之 一 ( 见 专 栏 3.1), 它 在 二 分 
诊断 是 基于 遗传 病 患 病 风险 率 的 连续 体 的 假设 之 上 将 一 致 性 转化 为 相关 ， NTH 87 
分 裂 症 而 言 , 同 卵 双生 子 与 异 卵 双 生子 . 48 和 . 17 的 一 致 性 分 别 转化 为 . 86 和 . 57 
的 易 患 性 相关 。 把 这 两 个 易 患 性 相关 系数 间 的 差 值 翻 倍 得 到 的 遗传 率 大 约 为 
60%。 正 如 专栏 3. 1 中 所 阐释 的 ,此 统计 量 指 的 是 连续 易 患 性 这 一 假设 结构 ， €H 
精神 分 裂 症 的 二 分 诊断 导出 来 的 ， 而 不 是 对 精神 分 裂 症 的 诊断 。 

对 多 组 比较 的 组 合 设计 ,甚至 简单 的 收养 和 双生 子 设计 ,现代 遗传 研究 通常 运 
FRED EERE TF 模型 拟 合 是 检验 一 个 遗传 与 环境 的 关联 模型 和 观测 数据 
之 间 的 拟 合 显著 性 。 可 以 比较 的 模型 有 很 多 ， 而 最 佳 拟 合 模型 被 用 于 估计 遗传 与 
环境 效应 的 效应 大 小 。 附 录 对 模型 拟 合作 了 介绍 。 

遗传 设计 也 可 用 来 估算 遗传 与 环境 对 两 种 性 状 间 的 协 方差 的 贡献 , 称 为 多 元 
遗传 分 析 (Martin & Eaves, 1977), 也 就 是 说 ,两 种 性 状 间 的 相关 可 能 归 因 于 对 
两 种 性 状 均 有 影响 的 遗传 因素 或 是 相同 的 环境 因素 . 附录 对 多 元 遗传 分 析 也 作 了 
介绍 。 许多 多 元 遗传 分 析 的 实例 将 在 后 续 章节 中 介绍 ， ee 


遗传 率 解 释 


遗传 率 是 指 遗传 对 个 体 差异 (方差 ) 的 贡献 ,而 不 是 指 单个 个 体 的 表现 型 就 
年 个 个 体 而 言 ,基因 型 和 环境 是 不 可 分 的 一 -基因 和 环境 两 者 都 是 个 体 存在 不 可 
或 缺 的 。 行为 遗传 学 会 首 任 主席 Theodosius Dobzhansky(1964) 曾 指出 ，- 


天 性 ”教养 问题 之 争 永 过 有 意义 。 科 学 中 提出 正确 问题 往往 是 向 正确 答 
案 还 进 了 一 大 步 。 关 于 基因 型 和 环境 在 人 类 发 展 中 的 地 位 问题 应 当 这 样 了 
述 ; 人 与 人 之 间 可 观测 到 的 兰 弄 在 何 种 程度 上 受 控 于 他 们 基因 型 的 差异 和 他 
们 出 生 \ 成 长 .被 养育 的 环境 间 差异 ? (p. 55) ae 


这 一 争议 对 遗传 率 的 解释 至 关 重 要 。 你 仍 可 以 在 心理 学 导论 教材 中 学 到 ;由 
于 行为 是 基因 和 环境 的 产物 , 因而 行为 上 的 遗传 和 环境 效应 之 结 不 可 能 被 解 开 。 
这 就 好 比 经 常 被 提 及 的 矩形 面积 问题 . 因为 面积 是 长 和 宽 的 乘积 ,所 以 只 询问 长 
和 宽 对 一 个 矩形 面积 的 单独 贡献 是 没有 意义 的 。 离开 长 和 宽 面 积 就 不 存在 了 。 但 88 
惩 , 如 果 我 们 询问 的 不 是 一 个 矩形 而 是 一 族 矩 形 (图 5 13), 那么 面积 的 方差 可 能 





完全 归 因 于 长 (b) ,或 完全 妇 因 于 宽 (c) .或 归 因 于 这 两 者 (d) 。 很 显然 ,行为 不 可 能 
离开 生物 体 和 环境 。 个 体 间 差异 的 来 源 是 有 科学 意义 的 问题 。 


E 
2 
(a) 
io al L 1 | 


1 
图 5.13 个 体 和 个 体 差 异 。 遗 传 和 
环境 对 行为 的 贡献 指 的 不 是 单个 个 
体 ,就 好 像 单个 矩形 的 面积 (a) 不 可 能 


归结 出 长 和 宽 的 相对 贡献 ,因为 面积 
是 长 和 宽 的 乘积 。 不 过 ,如 果 是 一 族 


A Ec 矩形 ,就 可 以 研究 长 和 宽 对 面积 差异 
] 的 相对 贡献 。 矩 形 间 的 面积 差异 可 能 
只 由 长 (b) ,或 只 由 宽 (c) ,或 由 这 两 者 


例如 ,身高 的 遗传 率 大 约 为 900%, 但 这 并 不 意味 着 你 身高 的 90% 是 由 于 遗传 
的 原因 造成 而 其 他 部 分 是 由 环境 增加 的 。 它 只 是 意味 着 个 体 间 的 身高 差异 大 部 分 
是 由 于 他 们 间 的 遗传 差异 所 致 。 遗 传 率 是 描述 某 一 时 期 内 、 某 一 群体 中 遗传 差异 
对 个 体 间 观 测 差异 的 贡献 的 统计 量 。 在 不 同 的 群体 中 或 不 同 的 时 期 内 ,环境 或 遗 
传 影响 可 能 不 同 ,遗传 率 估计 也 会 不 同 。 

举 一 个 与 等 环境 效应 有 关 但 违反 直觉 的 例子 。 如 果 环 境 对 某 一 群体 中 每 个 人 
的 影响 都 相同 ,那么 存在 于 群体 中 的 个 体 差异 会 全 部 归 因 于 遗传 差异 ， 因而 这 一 群 
体 的 遗传 率 会 高 。 
i RERA ERLIK ABEE HE RRE ER NEN 
观测 差异 的 贡献 。 我 们 的 许多 DNA 在 人 与 人 之 间 甚 至 在 人 与 其 他 灵 长 类 动物 或 
其 他 哺乳 动物 之 间 并 无 不 同 。 因 为 这 些 基因 对 每 个 人 是 一 样 的 ;所 以 它们 显然 不 89 
可 能 对 个 体 间 差 异 有 贡献 。 如 果 这 些 不 变 的 基因 被 突变 打 乱 ,它们 就 会 对 发 育 有 
破坏 性 的 甚至 是 致命 的 影响 ,即使 它们 在 群体 中 对 变异 通常 完全 不 起 作用 。 同样 
地 ,许多 环境 因素 并 无 实质 地 变化 ;比如 ,我 们 所 呼吸 的 空气 和 我 们 所 吸收 的 基本 
营养 物质 。 就 这 一 层面 进行 分 析 , 这 类 不 变 的 环境 因素 对 个 体 间 差异 并 无 贡献 ,但 
是 这 些 基本 环境 的 打 乱 会 有 破坏 性 的 影响 。 | 

一 个 与 之 有 关 的 问题 关注 的 是 群体 间 的 平均 差异 ,诸如 男性 与 女性 间 、 社 会 阶 
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层 间 或 种 族 间 的 平均 差异 。 应 该 强调 的 是 ,群体 内 个 体 差异 的 原因 对 群体 间 的 平 
均 差 异 的 原因 没有 推论 意义 。 明 确 地 说 ,遗传 率 是 指 遗 传 对 某 一 群体 内 个 体 间 差 
异 的 贡献 。 群 体内 的 高 遗传 率 并 不 一 定 意味 着 群体 间 的 平均 差异 归 因 于 群体 间 的 
遗传 差异 。 即 使 当 群 体内 的 遗传 率 很 高 时 ,群体 间 的 平均 差异 也 可 能 完全 只 归 因 
于 环境 差异 。 

这 一 观点 超越 了 性 别 .社会 阶层 和 种 族 差 异 这 些 敏 感 的 政治 问题 。 如 同 第 11 
章 所 讨论 的 ,精神 病理 学 中 的 一 个 关键 问题 是 正常 与 异常 之 间 的 联系 。 找 到 正常 
变异 范围 内 个 体 差异 的 遗传 率 并 不 一 定 意味 着 某 一 极端 群体 与 总 体 中 其 他 群体 之 
间 的 平均 差异 也 归 因 于 遗传 因素 。 例 如 ,如 果 某 一 未 被 选中 的 样本 在 抑 邦 症状 上 
的 个 体 差 异 是 可 遗传 的 ,这 一 结果 并 不 一 定 意味 着 重度 抑郁 也 归 因 于 遗传 因素 . 
这 一 观点 值得 再 次 强调 ;群体 间 平 均 差异 的 原因 与 群体 内 个 体 差异 的 原因 并 没有 
必然 的 联系 。 

与 之 有 关 的 男 一 个 观点 是 ,遗传 率 描述 的 是 某 一 时 期 内 . 某 一 群体 中 是 什么 而 
非 会 是 付 么 。 也 就 是 说 ,无 论 遗 传 影响 发 生变 化 (例如 ,由 于 移民 而 发 生变 化 ) 还 是 
环境 影响 发 生变 化 (例如 ,教育 机 会 的 变化 ) ,基因 和 环境 的 相对 影响 都 会 发 生变 
化 。 比 如 ,即使 对 于 像 身高 这 样 的 高 遗传 性 状 ,如 果 环 境 发 生变 化 ,流行 病 爆 发 或 
儿童 饮食 改变 ,就 会 造成 大 的 差异 。 实 际 上 , 本 世纪 @ 儿 童 身高 的 大 幅 增加 几乎 可 
以 肯定 是 饮食 改善 的 结果 。 相 反 地 , 主要 受 环境 因素 影响 的 性 状 会 显示 出 大 的 遗 
传 效应 。 例 如 , 正如 第 7 章 所 述 ,基因 工程 可 以 破坏 一 个 基因 或 插 人 一 个 新 基因 ， 
从 而 大 大 地 改变 该 性 状 的 发 育 ,目前 已 能 够 在 实验 室 动物 身上 实现 。 | 

对 于 现 有 群体 变异 的 遗传 源 和 环境 源 而 言 ,虽然 考虑 会 是 什么 很 有 用 ,但 是 从 
是 什么 开始 更 重要 。 就 像 PKU 例子 中 那样 ,有 时 关于 是 什么 的 知识 能 够 为 关于 会 90 
是 什么 的 研究 指明 方向 。 最 重要 的 是 ,遗传 率 与 应 是 什么 毫 不 相干 。 某 一 行为 所 
受 遗 传 影响 的 证 据 与 广泛 的 社会 和 政治 观点 相符 ,大 部 分 依据 的 是 价值 标准 而 非 
事实 。 例 如 ,不 需要 根据 遗传 影响 的 发 现 或 甚至 是 认 知 能 力 的 具体 基因 来 制定 政 
策 。 举 例 来 说 ,这 并 不 意味 着 我 们 应 该 将 我 们 所 有 资源 用 于 教育 那些 最 聪明 的 防 
子 。 依 据 我 们 的 价值 标准 ,在 越 来 越发 达 的 科技 社会 中 ,我 们 可 能 更 担心 落 在 钟 形 
曲线 低 端 的 那些 孩子 而 决定 投入 更 多 的 公共 资源 去 帮助 这 些 有 被 有 在 后 商 之 虚 的 
孩子 。 或 者 我 们 可 以 决定 所 有 公民 都 应 该 通晓 计算 机 ， 这 样 在 别人 都 上 互联 网 六 
浪 时 他 们 就 不 会 只 是 隔 岸 观望 了 。 

与 之 有 关 的 再 一 个 观点 是 遗传 率 并 不 意味 着 遗传 决定 论 。 某 一 性 状 表现 出 址 
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传 影响 , 不 意味 着 它 不 可 以 改变 。 即 使 单 基因 疾病 ,环境 变化 也 是 可 能 起 作用 的 。 
例如 , 当 发 现 PKU 是 一 种 由 单 基 因 引 起 的 智力 迟滞 时 , 并 没有 采用 优生 (生育 ) 干 
预 或 基因 工程 进行 治疗 。 而 是 成 功 采用 了 环境 干预 来 疏导 高 水 平 苯 丙 酮 酸 的 遗传 
问题 :施行 低 葵 丙 氨 酸 饮食 。 正 是 对 这 类 智力 迟滞 的 遗传 基础 的 识别 才 使 这 一 重 
要 的 环境 干预 成 为 可 能 。 : 

就 行为 障碍 和 特征 而 言 ,由 于 行为 特征 通常 受到 多 个 基因 和 环境 因素 的 影响 ， 
因而 具体 基因 和 行为 之 间 的 联系 更 弱 。 有 鉴于 此 ,遗传 对 行为 的 影响 不 是 预先 设 
定 的 ,而 是 具有 或 然 倾 向 。 换 言 之 ,大 多 数 行为 系统 的 复杂 性 意味 着 基因 不 是 命 
运 。 尽 管 对 诸如 晚 发 性 阿尔 茨 海 默 症 这 样 的 复杂 疾病 起 作用 的 具体 基因 已 经 被 测 
定 出 来 ,不 过 这 些 基 因 只 代表 遗传 病 患 病 风险 因素 ,因为 它 只 提高 了 疾病 发 生 的 概 
率 , 但 并 不 保证 疾病 一 定 会 发 生 。 遗 传 率 并 不 意味 着 遗传 决定 论 的 观点 的 重要 推 
论 是 遗传 率 并 不 限制 像 心理 治疗 这 样 的 环境 干预 。 

我 们 必须 注意 :发 现 一 个 基因 和 一 种 障碍 有 关 ， 并 不 意味 着 这 个 基因 就 是 “ 坏 
的 ”应 该 剔除 。 例 如 ,该 基因 除了 可 能 是 致 病 风 险 之 外 还 可 能 起 保护 作用 。 与 寻 
求 新 奇 事物 (第 12 章 ) 有 关 的 一 个 基因 对 反 社 会 行为 可 能 是 一 个 患 病 风险 因 素 , 但 
是 它 也 可 能 使 个 体 生来 就 具有 科学 创造 力 倾向 。 造 成 亚 裔 个 体 对 酒精 呈 脸 红 反应 
的 基因 保护 他 们 避免 成 为 醒酒 者 (第 13 章 ) 。 一 个 基因 在 隐 性 情形 下 造成 了 镰 状 
细胞 贫血 ,但 是 它 保护 携带 者 免 受 症 疾 之 害 ,这 是 一 个 经 典 的 进化 实例 (第 14 HE), 
正如 我 们 所 见 , 大 部 分 复杂 性 状 受到 多 个 基因 的 影响 ， 所 以 我 们 都 可 能 携带 着 许多 
对 某 些 疾病 的 患 病 风 险 有 作用 的 基因 。 91 

最 后 ,发 现 复杂 性 状 受 遗 传 影响 并 不 意味 着 环境 不 重要 。 对 简单 的 单 基因 疾 
病 而 言 , 环 境 因素 可 能 只 有 很 小 的 影响 。 就 复杂 性 状 而 言 ,情况 则 大 不 相同 ,环境 
影响 与 遗传 影响 通常 同等 重要 。 例 如 , 当 同 卵 双 生子 之 一 是 精神 分 型 症 患 者 ,即使 
两 名 同 卵 双生 子 在 遗传 上 完全 相同 , 另 一 名 双生 子 大 约 有 半数 情况 不 是 精神 分 裂 
症 患 者 。 双 生子 间 的 这 种 差异 只 可 能 是 由 非 遗传 因素 引起 的 。 投 开 它 的 名 字 , 行 
为 遗传 学 在 环境 研究 中 与 在 遗传 研究 中 同样 地 有 用 。 在 为 行为 受到 的 拥 看 遗传 影 
响 提供 “基线 ?估计 时 ,遗传 研究 也 为 行为 所 受 的 环境 影响 提供 了 * 基 至 8# 佑 计 。 事 
实 上 ,遗传 研究 为 环境 的 重要 性 提供 了 最 有 利 的 证 据 。 而 且 , 近 年 来 遗传 研究 取得 
了 一 些 与 环境 如 何在 心理 发 展 中 起 作用 有 关 的 最 重要 的 发 现 (第 15 章 ) 

在 数量 遗传 学 领域 ,环境 一 词 包含 除 遗 传 因素 之 外 的 所 有 影响 .: 球 境 一 词 的 
使 用 通常 比 在 心理 学 中 更 为 宽泛 。 除 了 心理 学 传统 研究 的 像 养育 这 样 的 环境 影响 
之 外 ,环境 还 包括 诸如 疾病 和 营养 这 样 的 出 生前 事件 和 出 生 后 非 遗 传 的 生物 事件 
如 同 第 3 章 中 提 到 的 那样 ,环境 甚至 包括 不 是 遗传 而 来 的 DNA 改变 ,因为 它们 发 
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生 在 细胞 内 ,不 同 于 发 生 在 产生 精子 和 卵子 的 塞 丸 和 卵巢 。 tb 各, 这 类 由 环境 时 
i DNA 改变 对 同 卵 双生 子 并 不 是 完全 相同 的 。 


小 结 


遗传 效应 的 大 小 可 以 由 称 为 遗传 率 的 统计 量 来 量化 。 遗 传 率 估计 的 是 个 体 间 
的 观测 (表现 型 ) 差 异 在 统计 上 可 以 归 因 于 遗传 差异 的 那 部 分 。 对 认 知 能 力 和 精神 
分 裂 症 ,遗传 影响 不 仅 是 显著 的 而 且 是 相当 大 的 。 某 一 时 期 内 、 基 一 群体 中 ,遗传 
率 描述 的 是 是 什么 而 非 会 是 什么 或 应 是 什么 。 遗 传 差异 不 能 够 解释 的 表现 型 差异 
可 以 由 环境 来 解释 。 因 而 ,遗传 研究 为 环境 的 重要 性 提供 了 最 有 利 的 证 据 。 


平 等 


对 《美国 独立 宣言 的 起 草 者 而 言 天 下 人 和 皆 平等 是 不 证 自明 的 真理 。 这 是 否 意 
味 着 民主 信赖 于 人 们 之 间 不 存在 遗传 差异 昵 ? 绝 不 是 ! 美国 的 开国 者 不 会 如 此 天 92 
真 地 以 为 所 有 人 被 相同 地 创造 出 来 。 民 主 的 本 质 是 不 答 人 们 的 遗传 差异 如 何 , 所 
有 大 都 应 该 享有 权利 的 法 律 平等 。 

行为 遗传 学 所 传递 的 核心 信息 是 遗传 的 个 体 性 。 除 了 同 卵 双生 子 之 外 ,我 们 
中 的 每 一 个 人 是 一 个 独特 的 且 无 法 重复 的 遗传 实验 。 这 是 个 体 神圣 哲理 的 基础 ! 
aad ve E 
i i 遗传 多 样 性 恰 是 生命 的 本 质 。 


总 & | 
` i WA a ip ni 


数量 遗传 方法 能 够 检测 复杂 性 状 受 到 的 遗传 影响 。 就 动物 行为 而 言 ;选择 研 
究 和 近 交 系 研究 为 遗传 影响 提供 了 有 力 的 验证 。 收 养 和 双生 子 研究 是 大 类 数量 遗 
传 学 为 腾 用 的 方法 。 它 们 利用 由 收养 和 双生 子 形成 的 准 实验 去 估算 天 性 与 教 状 
的 相对 页 献 。 有 观察 资料 表明 了 遗传 对 精神 分 裂 症 和 认 知 能 力 的 影响 ;亲属 相似 
性 随 着 遗传 相关 度 而 增强 。 即 使 在 家 庭 成 员 因 收 养 而 分 开 的 情况 下 ,收养 研究 作 
显示 了 家 族 相似 性 。 双 生子 研究 表明 同 卵 双 生子 较 之 异 卵 双 生子 更 为 相似 。 家 
BE. BURRS FARR ASE LERA, RAR AREAS 
征 有 相当 大 的 贡献 。 
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遗传 效应 的 大 小 由 遗传 率 来 量化 , 而 遗传 率 是 描述 某 一 时 期 内 、 某 一 群体 中 遗 
传 差 异 对 观测 差异 的 贡献 的 统计 量 。 包 括 认 知 能 力 和 精神 分 裂 症 在 内 ,对 于 大 部 
分 行为 特征 和 障碍 而 言 ,遗传 影响 不 仅 是 可 检测 的 而 且 是 相当 大 的 , 它 通常 解释 了 
导体 万 差 的 一 半 。 遗 传 影响 在 心理 学 中 存 有 争议 ,部 分 源 于 对 遗传 率 的 误解 。 

遗传 对 行为 的 影响 仪 仪 是 一 种 影响 或 贡献 因素 ,不 是 预先 设 定 的 和 决定 论 的 。 
环 在 影响 与 遗传 影响 同等 重要 。 行 为 遗传 学 关注 的 是 人 们 为 什么 有 差别 , 即 存在 
村 革 一 时 期 内 、 肝 一 群体 中 个 体 差 异 的 遗传 源 和 环境 源 。 承 认 个 体 差异 ,不 管 它 的 
环境 源 或 遗传 源 是 什么 ,并 不 贬低 平等 理念 。 
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第 5 章 所 描述 的 数量 遗传 学 研究 绝 大 多 数 需要 去 确定 行为 中 最 可 遗传 的 成 分 93 
和 格局 ,需要 去 探究 遗传 敏感 设计 中 的 环境 贡献 ,尤其 需要 去 探索 天 性 与 教养 间 发 
展 式 的 相互 作用 。 不 过 ,行为 遗传 学 研究 的 最 令 人 振奋 的 一 个 方向 是 ,数量 遗传 学 
和 分 子 遗 传 学 正在 彼此 结合 起 来 ,以 测定 对 行为 有 遗传 影响 的 具体 基因 ,甚而 要 测 
定 受到 许多 基因 ,许多 环境 因素 作用 的 复杂 行为 的 具体 基因 。 
如 图 6. 1 所 示 , 数 量 遗 传 学 和 分 子 遗 传 学 皆 发 端 于 20 世纪 初 。 如 同 第 3 章 中 
押 叙 述 的 ,生物 统计 学 派 (高 尔 顿 学 派 ) 和 备 德 尔 学 派 之 间 很 快 就 发 生 了 冲突 。 他 


数量 遗传 学 分子 遗 传 学 们 的 主张 和 研究 逐渐 演变 成 为 关注 

目 然 发 生 的 遗传 变异 和 复杂 数量 性 

jii TRACE, Sete ee AE 
学 药品 或 和 射线 人 为 地 引起 的 单 基 

因 突变 进行 分 析 的 分 子 遗 传 学 。 然 

而 ,在 过 去 十 年 间 , 数 量 遗 传 学 和 分 

1950 子 遗 传 学 开始 结合 起 来 去 测定 复杂 
数量 性 状 的 基因 。 在 多 基因 体系 

中 ,这 样 的 一 个 基因 被 称 为 数 蜂 任 

1975 RÆA (QTL). 与 作为 疾病 发 生 
1985 充 要 条 件 的 单 基因 效应 不 同 , QTLs 
像 概 率 风 险 因素 一 样 ,其 贡献 是 互 

un QTLs 换 的 ,加 性 的 。QTLs 与 单 基因 效 
复杂 (数量 ) 性 状 应 一 样 是 以 备 德 尔 模式 进行 遗传 

图 6. 1 在 复杂 数量 性 状 和 数量 性 状 基因 座 (QTLs) 的 研 ” 的 ;不 过 ,如 果 有 许多 基因 影响 某 一 


完 中 ,数量 遗传 学 和 分 子 遗 传 学 开始 结合 起 来 。 性 状 ,那么 每 一 个 基因 可 能 只 有 一 
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个 相对 小 的 效应 。 这 一 形势 使 得 探测 个 体 的 QTLs 变 得 十 分 困难 。 

除了 为 遗传 影响 提供 无 可 争辩 的 证 据 之 外 ,通过 为 研究 行为 间 的 遗传 连锁 ,为 94 
追踪 遗传 效应 的 发 展 进程 以 及 为 确定 基因 型 与 环境 间 的 交互 作用 和 相关 关系 提供 
精确 的 基因 型 ,具体 基因 的 测定 将 引发 行为 遗传 学 的 重大 变革 。 而 且 , 基 因 一 旦 被 
测定 ,就 有 可 能 确定 该 基因 生成 何 种 蛋白 质 , 就 有 可 能 研究 该 基因 的 产物 如 何 通过 
脑 影 响 行为 。 如 同 本 章 末 尾 和 第 16 章 中 所 讨论 的 ， 其 体 基因 与 行为 有 关联 的 新 知 
识 又 5| 发 了 新 间 题 。 


动物 行为 


第 5 章 简要 地 说 明了 动物 的 近 交 系 和 选择 研究 为 分 析 遗 传 影响 提供 了 直接 的 
实验 。 与 之 不 相同 的 是 ,人 类 行为 的 数量 遗传 研究 局 限于 收养 -一 -教养 实验 和 双 
生子 一 一 天 性 实验 。 同 样 地 ,动物 模型 为 测定 基因 提供 了 比 人 类 模型 更 现实 可 用 
的 更 有 力 的 方法 。 | | 

早 在 20 世纪 80 年 代 , 可 采用 DNA 标记 之 前 ,就 发 现 了 单 基 因 和 行为 间 的 关 
联 。 首 个 实例 是 由 染色 体 图 的 发 明 者 A. H. Sturtevant 于 1915 年 发 现 的 。 他 发 
现 一 种 改变 果 蝇 眼色 的 单 基因 突 变 还 影响 了 它们 的 交配 行为 。 另 一 个 例子 是 造成 
白化 病 的 隐 性 单 基因 同时 也 影响 老鼠 的 开放 场 活动 性 。 白 化 老鼠 在 开放 场 中 更 不 

”活跃 。 这 证 明 该 隐 性 基因 效应 在 很 大 程度 上 归 因 于 白化 体 对 开放 场 的 明亮 光线 更 
为 敏感 。 采 用 降低 视觉 刺激 的 红 光 后 ,白化 老鼠 与 有 色 老 鼠 的 活动 性 相差 无 几 。 
这 些 联系 是 等 位 基因 关联 的 例子 , 它 是 特定 基因 与 表现 型 之 间 的 关联 。 目 前 已 能 95 
够 采用 数 以 千 计 的 DNA 本 身 的 多 态 性 ,包括 像 决定 眼色 或 白化 病 那 样 自 然 发 生 
的 DNA efer vaaan aan 
白化 病 这 样 的 基因 ， 


诱发 突变 “Je 


除 研究 自然 发 生 的 踪 伟 突变 之 外 ,中 传 学 家 还 使 用 化 学 药品 或 X NRKS | 起 
突变 , 借 此 他 们 可 以 测定 影响 包括 行为 在 内 的 复杂 性 状 的 基因 。 本 节 着 重 介绍 运 
用 突变 筛 查 去 测定 行为 的 基因 。 正 如 估计 遗传 率 仅 是 数量 遗传 研究 的 第 一 步 ,发 
现 影响 行为 的 基因 也 只 是 分 子 遗 传 研究 的 第 一 步 。 一 旦 发 现 基因 同行 为 联系 在 -- 
起 ,下 一 步 就 是 要 弄 明 白 它们 是 如 何 影响 行为 的 。 运 用 突变 方法 仔细 剖析 行为 和 
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脑 功 能 是 下 一 章 的 主题 , 称 为 神经 讲 扔 学 ， 
在 过 去 三 十 年 间 , 研究 者 从 单 细胞 生物 .蠕虫 . 果 蝇 、 革 钙 到 老鼠 等 不 同 种 类 
的 生物 体 中 选择 了 数 百 种 行为 突变 体 。( 有 关 下 列 遗 传 研究 的 动物 模型 的 最 新 
(ES http://www. nih. gov/science/models。) 这 一 工作 阐明 了 这 样 的 观点 , 即 
绝 大 多 数 的 正常 行为 受 许多 基因 的 影响 。 虽然 正常 发 育 是 由 许多 基因 共同 起 作 
用 来 协调 的 ,但 是 其 中 任意 一 个 单 基因 发 生 突变 就 会 严重 破坏 行为 这 可 以 用 
六 车 来 类 比 , 汽 车 正常 运作 需要 数 干 个 部 件 。 如 果 其 中 的 一 个 部 件 损坏 了 ,那么 
汽车 就 不 可 能 正常 行 怠 了 。 同样 地 , 受 许多 基因 正常 影响 的 行为 可 以 被 单个 基 
因 彻底 影响 。 | 
细菌 人 冬 管 细菌 的 行为 一 点 也 不 吸引 人 ,但 是 它们 确实 有 行为 . HUE 
们 媒 旋 淋 般 的 鞭毛 ,细菌 接近 或 远离 许多 种 化 学 试剂 。 自 从 1966 年 分 离 出 细菌 的 
首 个 行为 突变 体 ,研究 者 已 经 制造 了 为 数 众多 的 突变 体 ,这 上山 显 了 单 细胞 生物 狐 似 
简单 的 行为 的 遗传 复杂 性 。 例如 ,摆动 靶 毛 和 调控 摆动 的 持续 时 间 等 都 牵涉 许多 
ZEA. | 
W Bech shy itil ch ) FS APRS AF EE 1 mm, 它 在 土壤 特别 是 腐败 植物 
中 度 过 为 期 三 周 的 生命 ,在 那里 它 以 细菌 这 样 的 微生物 为 食 . 它 也 很 容易 在 实验 
室 的 培养 四 中 存活 。 一 度 被 认为 是 无 趣 的 ,平淡 无 奇 的 细胞 管 的 秀丽 脆 杆 线虫 现 
已 成 为 数 以 干 计 的 研究 者 的 研究 对 象 。 它 有 959 个 细胞 ,其 中 302 个 是 神经 细胞 ， 
这 当 中 包括 被 称 为 神经 环 的 原始 脑 系统 的 神经 元 。 秀 砚 看 不 线 由 有 价值 的 一 点 是 
借助 显微镜 透 过 它 透明 的 身体 看 得 见 它 的 所 有 细胞 。 可 以 观察 到 它 的 细胞 发 育 过 96 
程 , 而 且 由 于 它 的 生命 周期 很 短 所 以 它 的 发 育 非 常 迅速 ， 它 的 行为 较 细菌 和 草 履 
” 虫 这 样 的 单 细胞 生物 要 更 为 复杂 ， 因而 可 以 确定 出 许多 行为 突变 体 。 例 如 ,研究 者 
已 经 确定 了 影响 行进 . 砚 食 行为 和 学 习 的 罕 恋 。 因 为 CAS REFS WNBA EE ES 
细 臣 的 发 育 历程 和 它 302 个 神经 细胞 的 线路 图 ,所 以 它 对 基因 功能 分 析 尤 为 重要 。 
再 加 上 , 它 两 万 个 基因 中 的 大 多 数 也 是 已 知 的 ,虽然 我 们 尚 不 清楚 其 帅 举 数 磊 因 吓 
干什么 的 。 已 知 秀丽 脆 杆 线虫 有 大 约 一 半 的 基因 与 人 类 基因 相似 。 秀丽 史 杆 线 中 
比 采 蝇 拥 有 更 多 的 基因 ,但 是 整 条 线虫 的 细胞 却 比 果 蝇 眼睛 中 的 细胞 还 要 少 ， 
是 一 个 不 解 之 湾 。RNA -传递 抑制 (RNAi) 是 针对 秀丽 用 村 线虫 的 一 种 老 门廊 注 ” 
它 是 一 种 可 用 来 关闭 任 一 基因 的 研究 技术 (Ferry, 1998), RNAi 通过 给 性 腺 注 人 
DURE RNA 来 抑制 相应 的 基因 序列 。 秀 丽 隙 存 线 上 由 拥有 1 亿 个 碱 基 对 的 基因 组 
《人 关 基 因 组 大 小 的 3%) 已 被 完全 测序 ， 从 而 成 为 第 一 种 获 此 殊荣 的 动物 
(Wilson, 1999), a 
RM RCT AREA TB BA, 因为 自 Seymour Benzer 的 首 
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BITIEK, CARARE 突变 体 被 确定 (Weiner，1999)。 最 早 的 行为 研究 名 
括 光 反应 ( 趋 光 性 ) 和 地 心 引 力 反 应 ( 趋 地 性 )。 正 常 黑 电 移 向 光源 (向 光 性 ) 并 躲避 
地 心 引 力 ( 背 地 性 )。 许 多 背光 性 或 者 正 趋 地 性 的 突变 体 被 制造 出 来 。 其 他 数 百 种 
行为 突变 体 包括 反应 六 印 ( 通 常 是 缓慢 的 ) .运动 机 能 亢奋 (通常 是 迅速 的 ) ga 
(振动 使 之 惊厥 ) 和 厅 疗 ( 当 温 度 超 过 28 人 时 虚脱 ) 等 。 一 种 暴 庚 突变 体 在 正常 肥 
行 和 飞行 几 天 后 ,突然 险 地 死亡 。 还 有 许多 复杂 行为 被 研究 ,特别 是 求偶 和 学 习 行 
为 。 已 经 发 现 了 行为 突变 体 求偶 和 交尾 的 各 方面 情况 。 一 种 称 为 无 加 的 雄性 突变 
体 既 向 雄性 求爱 也 向 肉 性 求爱 ,但 并 不 交尾 。 另 一 种 雄性 突变 体 与 肉 性 交尾 后 不 
能 与 之 分 开 , 因 而 被 冠 以 不 住 这 样 暖 昧 的 名 称 。 第 一 种 学 习 行 为 突变 体 被 称 为 筑 
但 ,即使 它 拥 有 正常 的 感官 和 运动 行为 , 它 还 是 无 法 学 会 避 开 一 种 与 电击 相连 的 气 
味 。 如 同 第 7 章 将 详 述 的 ,还 发 现 有 其 他 学 习 和 记忆 突变 体 。 

采 蝇 还 为 制造 遗传 族 合 提供 了 可 能 性 , 黎 合 个 体 的 突变 等 位 基因 只 存在 于 身 
体 的 某 些 细胞 之 中 ,而 并 不 存在 于 其 他 细胞 之 中 (Hotta & Benzer, 1970), 。 随 着 
个 体 的 发 育 , 带 有 突变 基因 的 细胞 在 个 体 体 内 的 比例 和 分 布 会 发 生变 化 。 通 过 比 
较 带 有 突 A me 人 
记 基 因 来 测 

REIRE P a an 1973), 97 
采 蝇 被 制 成 X 染色 体 嵌 合 : 某 些 身体 部 位 有 两 条 义 染色 体 ,是 雌性 的 ;而 其 他 身体 
部 位 仅 有 一 条 X 染色 体 ,是 雄性 的 。 只 要 脑 后 部 的 很 小 区 域 是 雄性 的 ,求偶 行为 就 
定 雄 性 的 。 当 然 性 不 完全 局 限于 头 部 。 神 经 系统 的 不 同 部 位 与 诸如 轻 员 歌唱 ” 
和 本 这 样 的 求偶 行为 的 各 个 方面 有 关系 。 成 功 交尾 还 需要 雄性 胸 节 (在 头 部 和 腹 
部 之 间 具 有 属于 果 昌 版 的 痊 索 ) ,当然 还 需要 雄性 生殖 器 (Greenspan,，1995) ， 

这 一 方法 最 近 已 被 用 来 定位 与 一 个 基因 (每 日 ) 的 突变 表达 有 密切 关系 的 
组 织 , 该 基因 影响 了 称 为 剧 夜 节律 的 睡眠 一 觉醒 周期 ,这 些 内 容 将 在 第 7 章 中 
叙述 。 通 过 比较 符合 个 体 的 突变 ,效应 最 先 被 定位 在 头 部 (Konopka Wells & 
Lee， LIES ER BLE (10 EK 79 A 2 BTL A TE OE hi 
1992), RBiK—-RE A NMRA RRR 
及 整个 脑 ,所 以 REE GSR AR A | 
(Siwicki S$, 1988), Aoo 

SE ERRAINA AE FOL PEA RNR Eh HA 
FA {EL AED ES HE ASL BERT PRA TRAE RAK, Be BA FE E RA 
BCR HS — PP SE PEA ik EA EA BP SARAH ARO EL Shy A ROBB 
样 隐 藏 在 母体 中 ,而 且 上 胚胎 本 身 是 半 透 明 的 ,所 以 它 可 以 直接 被 观察 。 已 经 测定 出 


A 











26S Aw eS - 85 





了 差不多 | 干 种 影响 攻 鳃 胚胎 发 育 的 基因 突变 。 鞭 印 可 能 将 是 继 老 鼠 之 后 基因 组 
被 完全 测序 的 崔 椎 动物 。 

老鼠 老鼠 是 突变 科 查 用 得 最 多 的 哺乳 动物 物种 (Silver，1995)。 缅 因 州 的 
杰克 运 实 验 室 保存 着 过 去 这 些 年 来 所 出 现 的 数 百 种 自然 产生 的 突变 种 。 许 多 突 
变种 是 以 冷冻 胚胎 的 形式 保存 着 ,并 可 根据 订单 “再 生 ”。 他 们 还 维护 着 一 个 有 
关 帘 变种 的 行为 和 生物 效应 的 有 用 数据 库 (http://www. informatics, jax. org/) 。 
美国 和 英国 正在 进行 的 新 研究 主要 是 采用 化 学 诱 变 去 得 查 突变 种 的 老鼠 ,而 这 
利 得 依据 的 是 包括 行为 在 内 的 复杂 性 状 的 一 整套 测量 (Brown & Nolan, 1998; 
Justice 等 ,1999) 。 进 展 最 迅速 的 一 个 研究 领域 处 及 定向 突变 即 敲 除 一 些 具体 基 
因 的 表达 。 基 因 打 靶 将 在 第 7 章 中 叙述 ,因为 它 不 仅 是 一 种 测定 基因 的 技术 ,更 
有 助 于 从 根本 上 理解 基因 功能 如 何 影响 行为 。 继 人 类 之 后 ,老鼠 也 是 主要 的 哺 
乳 动 物 测序 目标 , 现 正在 为 近 交 系 C57BL/6 的 完整 基因 组 测序 ,预期 到 2003 年 98 
完成 基因 组 草图 (Battey 等 ,1999) 。 较 大 的 体型 使 老鼠 成 为 生理 学 和 药理 学 研 
究 所 偏爱 的 路 齿 动 物 , 在 基因 组 研究 中 它 也 给 人 以 深刻 印象 (Nadeau，1999) 。 
例如 ,有 人 已 经 报告 了 一 个 包含 超过 5 千 个 标记 的 老鼠 基因 组 图 (Watanabe 等 ， 
1999), 

RB TCE PET AR ERB CH BEE RGN FL hy URS SS a fe ,但 是 可 
以 将 一 个 有 罕 变 和 一 个 没有 突变 的 早期 老鼠 胚胎 结合 起 来 。 这 些 被 称 为 虱 头 旋 合 
体 ,因为 精确 地 说 它们 是 组 合 的 生物 体 而 非 单纯 的 嵌 合 突变 体 。 随 着 这 些 异 源 嵌 
合体 个 体 的 发 育 ,身体 不 同 部 位 的 细胞 会 含有 突变 。 可 以 采用 在 细胞 水 平 上 解剖 
活体 脑 来 比较 这 些 个 体 。 正 在 用 该 方法 为 影响 老鼠 昼夜 节律 的 基因 突变 定位 
(Low-Zeddies & Takahashi, 2000), 


小 结 用 


从 单 细胞 的 细菌、 dh HR WAR EMIRE KANE ECIE 
出 许多 行为 突变 体 。 每 一 模型 有 其 独特 的 特征 ,诸如 能 在 曙 虫 身上 观察 它 每 沾 细 
胞 的 发 育 、 能 在 鞭 钙 身上 观察 它 早期 胚胎 的 发 育 ,能 研究 果 蝇 的 遗传 嵌 合 突变 体 ， 
还 能 敲 除 老鼠 身上 的 具体 基因 。 


数量 性 状 基因 座 


产生 出 一 种 对 行为 有 较 大 影响 的 突变 并 不 意味 着 该 基因 是 造成 该 行为 的 其 
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体 原 因 。 回 想 一 下 前 述 的 汽车 比喻 ,许多 部 件 中 的 任 一 部 件 可 能 发 生 故 障 从 而 
使 得 汽车 无 法 正常 行驶 。 虽 然 发 生 故 障 的 那个 部 件 产生 了 很 大 的 影响 ,但 是 该 
部 件 只 是 正常 运转 所 需 的 众多 部 件 中 的 一 个 。 而 且 , 由 人 为 制造 的 突变 所 改变 
的 基因 并 不 一 定 是 造成 数量 遗传 研究 中 所 检测 到 的 自然 发 生 的 遗传 变异 的 原 
办。 最 近 才 能 够 测定 出 对 影响 行为 的 自然 发 生 的 遗传 变异 负责 的 基因 。 我 们 艰 
难 寻 找 的 不 再 是 有 较 大 效应 的 单个 基因 ,而 是 寻找 许多 每 一 个 都 只 有 相对 较 小 
的 效应 的 基因 一 一 QTLs。 动 物 模型 在 探索 QTLs 中 特别 有 用 ,因为 在 实验 室 
中 ,遗传 和 环境 两 者 都 能 够 且 可 能 被 操纵 和 控制 ， 但 是 对 人 类 而 言 这 样 的 遗传 或 
环境 操纵 是 不 可 能 的 。 

在 动物 模型 中 ,如 图 2. 6 所 示 , 可 以 通过 采用 孟 德 尔 式 杂 交 来 确定 连锁 ,以 追 
蹊 已 知 染 色 体位 置 的 标记 和 单 基因 性 状 的 协同 传递 。 当 结果 背离 自 由 组 合 的 孟 德 99 
尔 第 二 定律 时 ,就 表明 标记 和 单 基因 性 状 有 连锁 。 不 过 ， 正如 前 面 章节 中 所 强调 
的 ,行为 特征 和 疾病 很 可 能 受 许多 基因 的 影响 ; 因此 ,任何 -- 个 基因 可 能 只 有 很 小 
的 效应 。 如 果 许多 基因 对 行为 起 作用 ,那么 行为 特征 将 呈 数 量 分 布 。 目标 就 是 要 
发 现 影 响 这 些 数量 性 状 的 若干 基因 (QTLs)， 
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虽然 连锁 技术 可 以 被 推广 用 于 研究 数量 性 状 ,但 是 大 多 数 动物 模型 的 QTL 分 
析 采 用 的 是 关联 , 它 对 检测 QTLs 所 预期 的 小 的 效应 更 为 有 力 。 如 前 面 所 提 及 的 ， 
等 位 基因 关联 是 指 一 个 等 位 基因 与 一 种 性 状 之 间 的 相关 或 关联 。 例 如 ,在 某 一 数 
量 性 状 上 高 或 低 的 两 组 动物 可 以 比较 它们 的 DNA 标记 的 等 位 基因 频率 。 这 一 方 
法 用 来 研究 老鼠 的 开放 场 活 动 性 (Flint 等 ,1995b)。F; 代 老 鼠 由 选 自 开 放 场 活动 
性 高 和 低 的 两 个 家 系 杂交 而 来 ,随后 再 进行 超过 30 代 的 兄弟 一 姐妹 交配 的 近亲 繁 
殖 。 因 为 继承 自 F, 品系 的 每 个 染色 体 的 某 一 重组 的 平均 水 平 ,每 只 F 代 老 鼠 拥 
有 来 自 最 初 亲本 品系 的 独一无二 的 等 位 基因 组 合 ( 见 图 2.7)。 为 了 测定 与 开放 场 
活动 性 有 关 的 染色 体 区 域 ,研究 者 检测 了 最 活跃 的 和 最 不 活跃 的 Fs RERS LE, 
遍及 所有 染色 体 的 84 个 DNA 标记 (Flint 等 ,1995b)。 该 分 析 简 单 比较 了 最 活跃 
组 和 最 不 活跃 组 的 标记 等 位 基因 的 频率 。 

图 6.2 显示 1,12 和 15 号 染色 体 区 域 所 附 有 的 与 开放 场 活动 性 有 关 的 
QTLs。 一 个 位 于 15 号 染色 体 上 的 QTL 主要 与 开放 场 活动 性 有 关 , 而 与 害怕 的 
其 他 测量 无 关 , 这 一 观察 资料 表明 可 能 存在 一 个 具体 对 应 开放 场 活动 性 的 基因 。 
另 一 方面 ,1 和 12 号 染色 体 的 QTL 区 与 害怕 的 其 他 测量 有 关 , 关 联 表 明 这 些 
QTLs 影响 害怕 的 其 他 各 种 测量 。 探 索 一 个 迷津 的 封闭 分 部 是 个 例外 ( 见 图 
6. 2) ,因为 其 他 研究 表明 这 一 测量 与 害怕 的 测量 没有 遗传 上 的 相关 ,所 以 在 这 次 
研究 中 它 是 作为 一 个 控制 组 。 还 有 几 个 研究 报告 了 位 于 1 号 染色 体 远 端 的 标记 
与 情绪 行为 的 数量 测量 之 间 存在 关联 (Caldarone 等 ， 1997; Gershenfeld 等 ,1997; 
Wehner 等 ,1997)。 

“因为 Fo 代 老 鼠 的 染色 体 只 具有 母 本 和 父 本 染色 体 之 间 基 一 交换 特征 的 平 
均 玉 平 ,所 以 该 方法 对 在 染色 体 上 某 个 特定 点 为 连锁 定位 几乎 没有 什么 的 分 闪 
率 , 最 然 它 对 确定 QTL 所 在 的 染色 体 有 很 好 的 分 辨 率 。 也 就 是 说 ,由 采用 F R 
老鼠 而 发 现 的 QTL 关联 指 的 是 一 般 的 “ 邻 域 " 而 非特 定 的 地 址 。QTL 的 邻 域 通 
很 大 ， KH 1 干 万 到 2 千 万 的 DNA BRIER TSK BB] AEA EL Fa HE 
BA. BBE SE A FIST AER OE A eB as TH 
引出 Fe 代 的 子 代 (Darvasi，1998)， 或 者 是 通过 将 两 个 以 上 的 品系 杂交 共 
一 种 方法 提高 了 害怕 的 QTL 研究 30 倍 的 分 辨 率 (Talbot 4, 19999 SORIA 102 
纯 系 间 ( 称 为 异 质 原 种 , HS) 的 远 系 繁殖 所 获得 751 个 子 代 中 选取 得 分 在 开放 声 
活动 性 分 数 分 布 上 端 和 下 端 各 20%% 的 老鼠 。 结果 进一步 证 实 了 情绪 性 与 二 号 染 
色 体 上 的 标记 有 关联 ,尽管 该 关联 与 1 号 染色 体 上 70 - cM 区 更 为 接手 ( 见 图 
6. 2) 。 也 发 现 了 支持 12 号 染色 体 上 的 一 个 QTL 的 证 据 ， 但 是 没有 发 现 支持 1 15 
号 染色 体 的 任何 证 据 。 
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图 .2 由 选 自 开放 场 活动 性 高 
和 低 的 两 个 家 系 杂 交 而 来 的 5 代 
中 开放 场 活动 性 和 害怕 的 其 他 测 
量 的 QTLs。 五 种 测量 是 (37 开放 
场 活动 性 {OFA), (2) 开 放 场 中 的 
排便 , (3)Y 迷津 中 的 活动 性 ， 
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AR AE CRA 划 为 底 风险 率 的 对 数 ) 
表示 连锁 的 强度 ;3 及 其 以 上 的 对 
数 优 势 比 一 般 被 看 作 是 显著 的 。 
以 理 摩 (coM) 为 单位 的 距离 表示 染 
色 体 上 的 位 置 ,其 中 每 一 砷 摩 约 相 
应 于 1 百 万 碱 基 对 。 距 离 刻度 下 
方 列 出 的 是 老鼠 被 检查 和 定位 的 
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药物 遗传 学 领域 已 经 在 老鼠 身上 开展 大 量 的 QTL 研究 ,主要 考察 遗传 对 
药物 反应 的 影响 。 Vet OP PS ,酒精 诱发 的 翻 正 反射 消失 ,急性 酒精 中 毒 和 成 巴 
比 妥 上 断 瘾 ,可卡因 发 作 以 及 吗啡 嗜好 和 痛觉 缺失 等 ,至 少 有 24 个 关于 药物 反 
应 的 QTLs 被 定位 (Crabbe 等 ,1999)。 自 五 年 前 CCrabbe，Belknap & Buck, 
1994) 首 次 尝试 总 结 关于 药物 反应 的 QTLs 以 来 ,这 一 成 就 展现 了 所 取得 的 重 
大 进步 。 有些 情况 下 ,能 够 确定 一 个 QTL 的 位 置 与 先前 已 被 定位 的 已 知 功 能 
的 基因 相当 接近 ,这 就 足够 为 研究 该 基因 提供 了 信息 。 例如 , 几 个 研究 小 组 在 
老鼠 的 9 号 染色 体 上 为 嗜 酒 的 QTLs 定位 (Phillips 等 ,1998b) , 它 位 于 染色 体 
EARIZER D FAURA URAK., HA D 受 体 的 老鼠 的 
研究 揭示 了 它们 减少 嗜 酒 的 原因 (Phillips 等 ,1998a) 。 尽 管 这 些 不 足以 证 明 
D: 基因 是 该 QTL 关联 的 基础 ,但 是 它 激励 我 们 去 开展 进一步 的 研究 当 老 鼠 
对 因 组 完成 测序 并 且 了 解 了 所 有 基因 和 基因 中 的 多 态 性 时 ,这 些 工作 将 会 获 
得 更 大 的 推动 。 

刃 一 种 测定 行为 的 QTLs 方法 与 被 称 为 重组 近 交 Cr) 系 的 特定 近 交 系 有 关 。 
RI 品系 是 近 交 系 , 源 自 两 个 近 交 系 间 的 F, 代 的 杂交 ;这 一 方法 使 得 来 自 亲本 品系 
的 染色 体 部 分 发 生 重组 。RI 品系 中 已 经 定位 出 1 500. 多 个 标记 ,从 而 使 研究 者 能 
应 用 这 些 标记 去 测定 与 行为 有 关 的 QTLs (Plomin &. McClearn, 1993b), RI 
QTL 方法 的 特殊 价值 在 于 它 能 让 所 有 研究 者 研究 本 质 上 相同 的 动物 ， 因为 RIG 
系 是 彻底 近 交 的 。RI QTL 分 析 具 有 的 这 一 特点 意味 着 仅 需 确定 一 次 每 个 RI 品 
系 的 基因 型 ,还 意味 着 可 以 通过 跨 不 同 的 测量 不同 的 观察 和 不 同 的 实验 来 估算 遗 
传 相 关系 数 。RI QTL 分 析 本 身 与 先前 介绍 的 F, QTL 分 析 非 常 相似 ,只 不 过 它 不 
是 比较 重组 基因 型 的 个 体 而 是 比较 重组 近 交 系 的 均 数 ，Ri QTL 工作 也 在 药物 遗 
传 学 领域 里 集中 开展 。 例 如 , RI QTL 研究 指认 出 位 于 15 号 染色 体 上 关于 哺 酒 的 
一 个 QTL 区 ,并 被 F QTL 分 析 和 该 QTL 区 中 的 标记 的 基因 型 选 种 进一步 证 实 
(McClearn 等 ,1997a) 。 a > 


同 线性 同 源 性 03 


万 为 信人 激动 的 是 有 可 能 将 老鼠 身上 发 现 的 QTLs 作为 研究 人 类 的 候选 
QTLs, 为 老鼠 的 所 有 基因 与 人 类 基因 几乎 是 相似 的 ,所 以 老鼠 身上 与 行为 有 关 
的 具体 基因 可 以 用 于 人 类 研究 中 。 此 外 ,老鼠 身上 与 行为 有 关联 的 染色 体 区 域 可 
以 作为 研究 人 类 中 的 候选 染色 体 区 域 ,因为 老鼠 的 部 分 染色 体 与 人 类 的 部 分 染色 
体 上 有 相同 顺序 的 相同 基因 , 这 一 关系 被 称 为 局 线性 局 闫 你 ， 这 就 好 似 老 鼠 200 
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个 左右 的 染色 体 区 域 被 重新 组 织 到 人 类 不 同 的 染色 体 上 。( 有 关 同 线性 同 源 性 的 
最 新 信息 见 http://www. informatics. jax. org/。) 例 如 ,图 6. 2 中 所 示 , 虽然 通常 情 
况 下 同 线 区 位 于 老鼠 和 人 的 不 同 染色 体 上 ,但 是 老鼠 1 号 染色 体 上 与 开放 场 活 动 
性 有 关 的 那个 区 恰好 与 人 类 1 号 染色 体 长 臂 部 分 有 相同 顺序 的 基因 。 由 于 这 些 发 
现 ,在 一 些 正 在 开展 的 人 类 QTL 研究 中 , 正 把 人 类 1 号 染色 体 的 这 一 区 假定 为 人 
类 害怕 或 焦虑 的 一 个 候选 QTL 区 。 老 鼠 身 上 12 号 染色 体 的 QTL 区 与 人 类 14 号 
染色 体 的 长 璧 则 是 同 线性 同 源 性 的 。 


小 结 


即使 复杂 数量 性 状 邦 涉 到 许多 基因 (数量 性 状 基因 座 , 或 QTLs) ,与 行为 有 关 
的 QTLs 也 可 以 通过 老鼠 基因 组 来 筛 查 。 因 为 老鼠 和 人 类 的 染色 体 之 间 存 在 广泛 
的 同 线性 同 源 性 ,所 以 老鼠 的 QTLs 可 以 指引 出 人 类 行为 的 候选 QTLs。 


人 类 行为 


在 人 身上 操纵 或 控制 基因 型 或 环境 是 被 禁止 的 。 虽 然 这 一 禁 律 让 测定 与 行为 


有 关 的 基因 变 得 很 困难 ,但 是 困境 中 总 有 一 线 希 望 促使 我 们 去 应 对 自然 发 生 的 遗 


传 和 环境 变异 。 连 锁 和 关联 技术 都 已 被 用 于 测定 与 行为 相关 的 基因 。 人 类 基因 组 
计划 将 会 推进 这 一 努力 ,使 基因 测定 和 超过 3 亿 碱 基 对 的 人 类 完整 基因 组 测序 取 
BARGER. TEA ASE BCR IRE (Online Mendelian Inheritance in Man) 
(http://www. ncbi, nlm, nih. gov/) 是 一 个 关于 人 类 基因 以 及 与 这 些 基因 相关 的 
性 状 和 疾病 的 有 用 网 站 。 I 
资源 。 ag 
— Deg ze sa 
有 关 行为 基因 的 系统 的 基因 组 检索 更 多 依靠 连锁 而 非 等 位 基因 关联 。 就 单 
基因 疾病 而 言 ,可 以 通过 应 用 大 规模 的 家 族 系 谱 追 踪 一 个 DNA 标记 的 等 位 基因 
和 和 一 种 疾病 的 协同 传递 ,连锁 由 此 被 确定 出 来 。 因 为 由 亲 代 传 给 子 代 的 配子 组 
织 中 每 个 染色 体 均 会 发 生 重组 ,所 以 位 于 同一 染色 体 上 的 一 个 标记 等 位 基因 和 
es 1983 年 , 首 个 DNA 标记 连锁 在 5 
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代 系谱 的 亨廷顿 舞蹈 病 上 被 发 现 ,如 图 6. 3 所 示 。 这 一 家 族 中 ， 亭 妊 顿 舞 蹈 病 的 
等 位 基因 与 标记 为 C 的 等 位 基因 相连 。 除 一 人 之 外 ,该 家 族 中 所 有 患 享 廷 顿 舞 
蹈 病 的 人 都 继承 一 条 恰巧 有 等 位 基因 C 的 染色 体 。 因 为 一 名 患者 身上 发 现 该 标 
记 等 位 基因 和 亭 廷 顿 舞 蹈 病 之 闻 的 重组 ,所 以 这 一 标记 本 身 不 是 亨廷顿 基因 ;TY 
人 中 最 左 侧 那 名 妇女 串 有 亭 廷 顿 舞 蹈 病 , 不 过 她 并 没有 遗传 到 标记 等 位 基因 CC. 
也 就 是 说 ,该 名 妇女 继承 了 她 患 病 母亲 携带 有 享 廷 顿 舞 蹈 病 基因 的 染色 体 的 -- 


”部 分 ,这 一 部 分 在 该 家 族 中 通常 与 等 位 基因 C 相连 ,但 是 在 该 妇女 身上 这 一 部 分 


与 来 自 母 亲 其 他 染色 体 的 等 位 基因 A 发 生 了 重组 。 家 族 内 ;该 标记 与 疾病 基因 
离 得 愈 远 ,发 现 的 重组 愈 多 。 后 来 又 发 现 了 与 享 娃 顿 基因 更 为 接近 的 一 些 标记 
最 后 ,正如 第 3 章 所 述 , 在 1993 年 ,CAG 重复 序列 作为 一 种 遗传 缺陷 被 测定 出 
来 , 它 与 亨廷顿 舞蹈 病 大 多 数 病 例 有 关 ， 采用 类 似 方法 定位 了 其 他 对 单 基因 疾 
病 负责 的 基因 ,例如 PKU 位 于 12 号 染色 体 之 上 .脆性 X TRL X 
体 之 上 。 
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图 6.3 SEAR RRR AAT 4 号 染色 体 短 英 末 端的 一 个 DNA ICH. HRA SER 
舞蹈 病 发 生 在 遗传 到 那 条 DNA 标记 标 有 等 位 基因 C 的 染色 体 的 个 体 身上 。 只 有 一 个 人 表现 出 重组 (第 
头 所 指 ), 在 她 身上 等 位 基因 C 没有 参与 享 廷 顿 舞 蹈 病 的 发 生 。( 摘 自 “DNA markers for nervous system 
diseases” by J. F. Gusella et al. Science, 225, 1320 - 1326. Copyright © 1984 Used with permission of 
the American Association for the Advancement of Science. ) pes 


尽管 大 规模 的 家 族 系谱 连锁 分 析 对 定位 单 基因 疾病 的 基因 十 分 有 效 , 但 是 当 
在 干 个 基因 时 它 就 不 再 那么 有 效 了 。 早 期 尝试 运用 这 一 方法 去 研究 严重 精神 
疾病 的 连锁 , 促 发 了 在 20 世纪 80 年 代 后 期 为 公众 所 关注 的 有 关连 锁 的 报告 ,不 过 
二 水 这 些 报 告 又 被 收回 了 。 即 使 是 对 于 像 精神 分 裂 症 这 样 在 总 体 中 可 能 牵涉 到 许 
多 基因 的 复杂 疾病 ,传统 大 规模 一 家 族 系谱 设计 也 可 能 成 功 测定 出 对 一 些 家 族 有 
重大 影响 的 某 个 基因 。 m 
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的 成 对 患 病 亲 属 一 一 通常 是 同胞 一 一 的 等 位 基因 共享 。 如 后 续 音节 所 指出 
的 ,对 于 研究 像 行为 这 样 的 复杂 性 状 , 患 病 同胞 对 连锁 设计 是 应 用 最 为 广泛 的 
连锁 设计 。 

通过 把 等 位 基因 共享 的 DNA 标记 与 某 一 数量 性 状 上 的 同胞 差异 联系 起 来 ， 
以 等 位 基因 共享 为 基础 的 连锁 也 可 用 于 研究 数量 性 状 。 也 就 是 说 ,对 于 某 性 状 页 
为 相似 的 同胞 ,一 个 标记 与 一 种 数量 性 状 的 关联 会 比 期 望 的 等 位 基因 共享 要 显得 
更 强烈 些 。 同 胞 对 QTL 连锁 设计 最 初 用 来 在 6 号 染色 体 上 测定 和 复 制 一 个 有 关 
阅读 障碍 的 连锁 (6p21; Cardon 等 ,1994) ,这 一 QTL 连锁 已 经 在 其 他 一 些 研究 中 
被 重复 ( 见 第 8 章 )。 





患 病 同胞 对 连锁 设计 


应 用 最 为 广泛 的 连锁 设计 涉及 家 族 中 有 两 名 患 病 的 同胞 “ 患 病 ”" 可 能 意味 这 
两 名 同胞 都 符合 诊断 标准 或 是 这 两 名 同胞 在 某 一 数量 性 状 的 一 一 个 指标 上 达到 了 极 
端 分 值 。 串 病 同 胞 对 连锁 设计 是 以 等 位 基因 共享 为 基础 的 -就 一 一 个 DNA 标 
记 ， 种 病 的 两 名 同胞 是 否 共 享 0 个、 1 个 或 2 个 等 位 基因 ( 见 图 表 )。 为 了 简明 起 见 ， 
假定 我 们 能 够 识别 某 一 一 特定 标记 的 所 有 四 个 素 代 等 位 基因 。 连 锁 分 析 需 要 应 用 到 
带 有 许多 等 位 基因 的 标记 ,所 以 理想 地 、 所 有 四 个 末代 等 位 基因 都 能 够 被 识别 。 如 
图 表 中 所 示 , 父 亲 拥有 AMB 等 位 基因 ,而 母亲 拥有 C 和 等 位 基因 . 同胞 对 的 
等 位 基因 共享 有 四 种 可 能 性 :他 们 可 能 没有 共享 素 代 的 等 位 基因 ;他 们 可 能 共享 一 
个 来 自 父 亲 的 等 位 基因 或 一 一 个 来 自 母亲 的 等 位 基因 ;或 者 他 们 可 能 共享 两 个 末代 
等 位 基因 。 当 一 个 标记 与 两 名 同胞 所 患 的 疾病 没有 关联 时 ， 每 种 等 位 基因 共享 的 
可 能 性 均 有 25% 的 风险 率 。 换 言 之 ,同胞 对 有 25% 的 风险 率 共享 0 个 等 位 基因 ， 
他 们 有 50% 的 风险 率 共享 1 个 等 位 基因 ,有 25 70 BY Me Ht RO A HE w 
RG BAL-SULAKENMORAUWARAAERA, BRER, WERK T 
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等 位 基因 共享 0 个 共享 1 个 共享 1 个 共享 2 个 
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与 影 啊 奖 病 的 一 个 基因 关联 ,那么 患 病 同 胞 对 有 超过 25 昕 的 风险 率 会 共享 2 个 等 
位 基因 。 例 如 ,在 一 项 患 1 型 糖尿 病 大 规模 的 同胞 对 研究 中 ,0 个 、1 个 和 2 个 的 观 
测 共 享 分 别 为 8 如 .40 如 和 52 好 ,显然 违背 了 25% 50% 25 嗓 的 期 望 等 位 基因 共 
ES 等 ,1985)。 
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关 K 


如 同 前 一 节 记述 的 F: RERA HS 老鼠 的 研究 ， 9 以 通过 比较 某 一 性 状 上 得 
高 分 的 个 体 (或 符合 诊断 标准 的 病人 ) 与 得 低 分 的 个 体 ( 或 不 符合 诊断 标准 的 对 照 
者 ) 的 等 位 基因 频率 来 发 现 人 类 行为 的 QTLs。 例 如 ,第 1 章 曾 提 到 :涉及 胆固醇 
转运 的 某 一 基因 的 一 个 特定 等 位 基因 (19 号 染色 体 上 针对 脱脂 蛋白 下 的 等 位 基 
A) SE Ae EBAY i AS BRE A X (Corder 等 ,1993)。 在 众多 QTL 关联 研究 中 , 阿 108 
ROBE GES | ROLE AE 4 的 频率 是 40 外 左右 ,而 对 照 者 是 Ke 
右 。 正 如 后 面 章节 所 论述 的 ,现在 已 经 有 关于 精神 机 能 障碍 .人 格 . 认 知 能 力 及 认 
知 障 但 的 等 位 基因 关联 的 报告 了 。 
等 位 基因 关联 对 调查 效应 小 的 QTLs 具有 统计 效力 (Risch & Merikangas， 
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1996; Risch & Teng, 1998), MARULE* DNA 标记 即 可 租 查 基因 组 这 个 意义 
上 讲 , 连 锁 的 主要 长 处 就 是 它 的 系统 化 。 相 反 , 因为 数量 性 状 的 等 位 基因 关联 只 有 
在 DNA 标记 本 身 是 QTL 或 与 它 十 分 接近 的 情况 下 才能 被 测 查 出 来 ,所 以 要 彻底 
科 查 基因 组 需要 测定 好 几 万 个 DNA 标记 的 基因 型 。 鉴 于 此 ,等 位 基因 关联 主要 
用 于 研究 与 候选 基因 的 关联 。 例 如 ,因为 用 于 治疗 活动 过 度 的 药物 常 含 有 多 巴 胺 ， 
所 以 像 多 巴 胺 转运 体 和 多 巴 胺 受 体 这 样 与 多 巴 胺 有 关 的 基因 成 为 了 候选 基因 关联 110 
研究 的 目标 。 包 括 多 巴 胺 受 体 D4(DRD4 ) 和 多 巴 胺 转运 休 (DATI ) 在 内 的 ,与 活 

动 过 度 关联 的 QTL 证 据 逐 渐 增 多 (Thapar 等 ,1999)， 例如 ,与 活动 过 度 有 关 的 等 

位 基因 DRD4 的 频率 ,在 活动 过 度 儿 童 中 为 35 站 左右 ,而 在 对 照 儿童 中 为 15 儿 大 

右 。 候选 基因 方法 的 问题 在 于 我 们 经 常 没 有 关于 哪些 基因 是 候选 基因 的 强 假设 . 
事实 上 ,对 于 大 多 数 行为 而 言 , 脑 中 表达 的 好 几 万 个 基因 里 的 任何 一 个 均 可 被 视 为 
候选 基因 。 已 一 个 问题 是 如 果 病 人 组 和 对 照 组 不 匹配 的 话 , 那 么 病人 一 对 有 照 者 的 
比较 可 能 导致 假 关 联 。 有 和 鉴于 家 庭 成 员 属 于 极 佳 匹配 ,研究 者 开发 了 家 庭 内 关联 
设计 (专栏 6. 2) 。 
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家 庭 内 关联 检验 


患者 和 对 照 者 之 间 的 等 位 基因 的 频率 差异 是 简单 关联 检验 的 基础 。 例 如 , 阿 
RK RE RA FE EE RE 40% 左 右 ,而 未 患 病 
(对 照 ) 者 的 是 15% 左 右 。 如 果 患 者 和 对 腿 者 不 是 充分 匹配 的 话 , 例 如 根据 种 族 划 
分 ,那么 这 一 等 位 基因 关联 的 结果 会 有 偏 倩 。 不 同 种 族 常会 造成 DNA 标记 等 位 
基因 频率 不 一 样 。 任 一 标记 都 似乎 显示 了 与 种 族 间 任 一 表现 型 差异 的 关联 。 这 一 
现象 有 时 被 称 为 “第 子 ” 问 题 。 在 包括 中 国 被 试 和 高 加 索 被 试 的 样本 中 ,因为 中 国 
人 比 高 加 索 人 更 习惯 使 用 第 子 ,所 以 会 发 现任 一 显现 中 国 和 高 加 索 被 试 之 间 等 位 
基因 的 频率 差异 的 DNA 标记 都 与 使 用 所 子 有 关联 。 因 为 即使 在 双亲 之 一 是 中 国 
人 而 为 一 位 是 高 加 索 人 的 情况 下 ,家 庭 内 的 种 族 划分 不 会 改变 ， 人 
的 关联 避免 了 这 一 可 能 的 偏 倩 。 

研究 家 庭 内 关联 的 直接 方法 是 比较 不 一 致 的 同胞 。 例 如 ， AMA RE 
BY — AIC YE RAE, Ae RR HEAR 
一 致 同胞 之 间 的 等 位 基因 频率 应 该 也 有 着 相同 趋势 的 差别 。 同 样 地 ， 对 于 数量 性 
状 和 QTL 分 析 而 言 , 如 果 高 分 个 体 和 低 分 个 体 的 某 一 一 标记 的 等 位 基因 频率 有 差 
别 , 那 么 一 名 得 高 分 的 而 另 一 名 得 低 分 的 不 一 致 同胞 之 间 的 等 位 基因 频率 应 该 也 
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有 着 相同 趋势 的 差别 。 然 而 ,如 果 某 一 性 状 是 遗传 的 ,那么 你 就 无 法 找到 许多 表现 
型 极 不 一 致 的 同胞 对 。QTL 分 析 还 可 以 比较 根据 基因 型 而 非 表 现 型 选择 出 来 的 
组 。 通 过 检验 该 数量 性 状 的 组 间 平 均 数 差异 ,可 以 比较 来 自 一 个 大 规模 的 非 选 定 
样本 的 、 带 有 一 种 标记 基因 型 的 个 体 与 带 有 另 一 种 基因 型 的 个 体 。 同 样 地 ,可 以 选 
择 某 一 特定 标记 上 基因 型 不 一 致 的 同胞 ,从 而 可 以 比较 他 们 在 该 数量 性 状 上 的 平 
均 数 差异 。 例 如 ,在 一 种 多 巴 胺 受 体 ( 名 为 DRD4 ) 的 机 能 多 态 性 与 一 种 称 为 新 奇 
寻求 ( 见 第 12 章 ) 的 人 格 特质 之 间 的 连锁 的 首 宗 报告 中 ,基因 型 不 一 致 的 同胞 在 新 
奇 寻求 上 产生 了 和 与 非 选 定 样本 中 的 个 体 相同 趋势 的 显著 性 差异 (Benjamin 等 ， 
1996), 

4s Hi fe FF 42 (TDT; Spielman, McGinnie & Ewens, 1993) 2 ki A 
广 的 家 庭 内 关联 设计 之 一 。TDT 通常 采用 由 患者 和 其 亲生 父母 所 构成 的 三 人 
组 。 串 者 必定 从 他 们 的 父母 处 获得 了 易 感 性 等 位 基因 。 从 父母 传递 给 患者 的 这 
些 等 位 基因 可 以 被 看 作 是 一 组 “患者 ”等 位 基因 。 对 照 组 是 什么 情况 呢 ? 未 被 父 
母 传递 的 等 位 基因 可 以 被 视 为 “对 照 ?等 位 基因 。 换 言 之 ,TDT 只 需要 患者 和 他 
们 的 父母 (不 要 求 表现 型 上 的 评定 ) 一 一 不 需要 对 照 组 个 体 。TDT 是 对 传递 等 
位 基因 与 未 传递 等 位 基因 违反 期 望 频率 相等 的 检验 。 例 如 ,在 一 些 研究 中 已 经 
报告 了 前 面 提 及 的 涉及 新 奇 寻求 的 DRD4 标记 与 多 动 (注意 缺 陷 多 动 症 ,或 
ADHD) 有 关联 。 最 近 的 一 项 ADHD H TDT 分 析 , 由 于 相同 DRD4 标记 被 父母 
传递 给 ADHD 儿童 的 占 了 样本 家 族 的 61%, 超 过 了 50%, 样 本 中 有 199 个 家 庭 
的 差异 极为 显著 ,从 而 进一步 证 实 了 患 病 一 未 患 病 的 关联 报告 (Sunohara 等 ， 出 
版 中 )。 

之 所 以 设计 出 如 此 复杂 的 家 庭 内 对 昭 组 是 为 家 许 内 关联 研究 消除 下 面 这 科 
可 能 性 , 即 常见 的 患 病 一 未 种 病 (患者 一 对 照 者 ) 设 计 中 在 家 庭 间 发 现 的 关联 可 
能 归 因 于 家 庭 间 的 种 族 差异 。 不 过 ， hy 
族 差异 。 D TE 
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总 之 ,连锁 是 系统 的 但 不 强 效 ,而 等 位 基因 关联 是 强 效 的 但 不 是 系统 的 只 通过 
采用 一 张 密实 的 标记 图 ,等 位 基因 关联 可 以 变 得 更 系统 。 采 用 密实 的 标记 图 进行 
基因 组 扫描 的 问题 在 于 需要 测定 大 量 的 基因 型 分 型 。 要 在 1 - cM 的 间隔 (大 约 1 
日 万 DNA 碱 基 对 间隔 ) 上 扫描 整个 基因 组 ,需要 测定 大 约 3 500 个 DNA 标记 的 基 
因 型 ,这 一 任务 将 需要 在 一 项 有 200 名 患者 和 200 名 对 照 者 的 研究 中 测定 140 万 
个 基因 型 分 型 。 此 外 ,在 10 万 碱 基 对 间隔 上 进行 一 次 非常 精确 的 基因 组 扫描 可 能 
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需要 多 达 3.5 万 个 标记 (例如 ,Cambien 等 ,1999) 。 

尽管 如 此 ,近来 有 了 一 个 巨大 的 改变 , 即 金 同 通过 采用 关联 方法 来 完成 基因 组 
扫描 ,正如 QTL 观点 所 表明 的 ,关联 方法 对 检测 作用 于 整个 分 布 的 效应 小 的 基因 
是 有 效 的 。 如 第 4 章 提 及 的 ,“ 世 片上 的 SNP” 的 光明 前 景 已 经 推动 了 这 一 改变 。 
单 核 苷 酸 多 态 性 (SNPs) 作 为 密集 排列 的 寡 核 苷 酸 引物 被 格式 化 在 固体 基质 (CDNA 
必 片 ) 之 上 ,可 以 快速 测序 SNP 变种 的 数 以 千 计 的 DNA 标记 ,从 而 确定 多 态 人 性。 
虽然 DNA 汇 集 不 能 测 查 所 有 的 QTLs, 但 是 它 为 筛 查 最 简单 的 .最 大 的 和 年 代 最 
久 的 基因 组 提供 了 一 个 费用 低 且 灵活 的 选择 。 通 过 汇集 每 组 所 有 个 体 的 DNA 并 
对 汇集 各 组 进行 比较 ,针对 先前 牵涉 3 500 个 DNA 标记 的 例子 ,只 需要 测定 1.4 
万 个 基因 型 分 型 就 能 够 扫描 基因 组 , 这 样 DNA 汇集 就 极 大 减少 了 基因 型 分 型 测 
定 的 需求 (Daniels 等 ,1998) 。 如 第 9 HR, DNA aai a 
能 力 有 关 的 QTLs 的 基因 组 (Fisher 等 ,1999) 。 


小 结 


”大 规模 的 家 庭 系谱 的 连锁 研究 可 以 定位 单 基因 疾病 的 基因 。 其 他 像 患 病 同 


胞 对 连锁 设计 这 样 的 连锁 设计 可 以 测定 更 加 复杂 疾病 的 连锁 。 这 些 技术 还 有 助 
于 检测 数量 性 状 的 QTL 连锁 , 并 已 经 被 用 来 说 明 与 阅读 障碍 的 连锁 。 等 位 基因 
关联 能 够 检测 效应 小 的 QTLs, 这 就 已 经 限定 了 诸如 作用 于 脱脂 蛋白 EE 与 晚 发 
性 阿尔 茨 海 默 症 的 以 及 作用 于 多 巴 胺 D4 受 体 (DRDY ) 与 活动 过 度 的 候选 基因 。 
fer Fai Fr ERY SNPs #1 DNA 汇 集 , 目 前 已 能 够 为 等 位 基因 关联 进行 系统 化 的 基 
因 组 扫描 一 一 更 确切 地 说 ,是 能 够 经 过 所 有 染色 体 来 检验 数 以 干 计 的 DNA 
标记 。 
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我 们 清楚 地 看 到 ,心理 学 领域 迎 来 了 它 的 新 纪元 ,其 中 行为 遗传 学 研究 


传 重要 性 的 论证 转向 具体 基因 的 测定 (Plomin & Rutter, 1998), i st 
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DNA 提取 以 及 测定 与 特定 心理 特质 相关 联 的 具体 基因 的 基因 型 分 型 。 已 经 开始 
针对 脱脂 蛋白 E 与 晚 发 性 阿尔 茨 海 默 症 以 及 男性 的 脆性 X 智力 迟滞 开展 了 上 述 
ae s 
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重大 进步 总 是 会 引发 伦理 问题 ,测定 行为 的 基因 也 不 例外 。 遗传 咨询 已 经 
开始 受到 这 些 问题 的 困扰 (专栏 6. 3) 。 有 人 预计 遗传 咨询 将 从 罕见 的 ,不 可 治 
疗 的 疾病 诊断 和 预测 扩展 到 常见 的 \ 通 节 可 治疗 或 预防 的 疾病 预测 ( Karanjawala 
& Collin, 1998), 新 增 的 担 优 之 一 是 , 随 着 分 子 遗 传 学 的 进步 ,遗传 服务 享用 权 
的 不 平等 将 日 趋 严重 (Mahowald， Verp, & Anderson, 1998), 另 一 新 增 担忧 是 
遗传 检测 面向 公众 的 市 场 化 (Biesecker & Marteau, 1999), BA — ES 
成 有 许多 未 知 数 , 不 过 测定 基因 对 于 了 解 行为 疾病 和 特征 的 病因 学 的 益处 似乎 
要 大 于 次 在 的 痊 端 (专栏 6. 4)， 鉴于 单 基因 疾病 引发 的 问题 和 解决 方法 的 警 
不 ,我 们 最 好 在 发 现 的 影响 复杂 行为 性 状 的 基因 的 同时 ,还 应 该 做 好 准备 ,以 防 
产生 弊端 。 





壮 传 咨询 是 行为 科学 和 遗传 学 之 间 的 一 个 重要 接口 。 遗 传 咨 询 早已 超越 了 简 
单传 达 关于 遗传 风险 率 和 负荷 的 知识 。 它 通过 旨 在 告知 而 非 劝 告 的 非 指示 性 方式 
来 消除 错误 观念 和 减轻 焦虑 以 帮助 个 体 接受 知识 。 美 国 现 已 有 超过 3 000 名 的 卫 
生 专业 人 员 , 他 们 持 有 遗传 容 询 员 执照 ,而 且 这 些 专业 人 员 中 大 约 有 一半 的 接受 过 
为 期 两 年 的 高 级 硕士 课程 的 培训 (Mahowald， Verp, & Andetson, 1998), mR 
要 获取 更 多 的 关于 遗传 咨询 行业 的 信息 ,请 查询 全 国 遗 传 咨 询 员 协 会 Chttp,// 
www. nsgc. org/ )。 如 果 要 获取 更 多 与 遗传 咨询 职业 教育 有 关 的 一 般 信息 ,请 查询 
全 国 卫生 专业 人 员 遗 传 学 教育 联盟 (http;//www ncpeg. Org/ ) 。 

直到 最 近 ,大 部 分 遗传 咨询 都 是 应 有 一 名 患 病 孩 子 而 担忧 其 他 孩子 可 能 患 清 
的 父母 要 求 而 开展 的 。 目 前 遗传 风险 率 通常 直接 用 DNA 检测 方法 来 估算 。 随 着 
有 关 奖 病 的 基因 越 来 越 多 地 被 测定 出 来 ,遗传 咨询 涉及 得 更 多 的 将 是 与 出 生前 诊 
断 、 预 测 和 干预 有 关 的 问题 。 这 一 新 知识 将 造成 新 的 伦理 危机 。 剖 廷 顿 舞 路 病 即 
是 一 例 。 如 果 你 的 双亲 之 一 串 有 此 病 ,那么 你 将 有 50 为 的 风险 率 患 此 病 。 不 过 ， 
MEAE F AE WAJE BA R IA AE YM Ae He HS OR E ED E E LRR 
ARBRE EM. EE RRS HMI AUER A SB Ah ee A 
的 人 选择 不 接受 检测 ,主要 是 因为 此 病 至 今 无 法 治愈 (Tyler, Ball, & Crawford, 
1992) 。 如果 你 真 的 接受 检测 ,结果 很 可 能 是 影响 你 的 亲属 对 患 病 风险 的 知晓 权 。 
你 的 亲属 有 权 知 晓 呢 ,还 是 有 权 不 知晓 更 为 重要 呢 ? 

一 个 普遍 为 人 所 接受 的 规则 是 检测 要 求 告知 同意 ;此 外 ,除非 可 以 得 到 治疗 ， 
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否则 孩子 在 成 年 前 不 应 该 接受 检测 。 另 一 个 日 益 显 得 重要 的 问题 是 关于 遗传 信息 
对 雇主 和 保险 公司 的 实用 性 。 这 些 问题 对 于 像 享 廷 顿 舞 路 病 这 样 的 单 基因 疾病 显 
得 最 为 迫切 ,因为 单个 基因 就 是 患 此 种 疾病 的 充 要 条 件 。 然 而 对 大 部 分 行为 疾病 
而 言 ,遗传 风险 率 与 QTLs 有 关 , 它 们 是 或 然 风 险 因素 而 非 疾病 的 必然 原由 。 最 重 
要 的 是 ,遗传 咨询 是 非 指示 性 的 、 强 调 个 体 自己 作 决定 的 权利 。 纵 使 新 的 遗传 知识 
出 现 了 伦理 危机 ,我 们 还 是 应 该 强调 这 些 研究 结果 对 疾病 的 预测 、 了 预防 和 治疗 取得 
意义 深远 的 进步 具有 潜在 推动 力 。 





DNA 芯片 会 使 1997 年 的 科幻 小 说 电影 GATTACA 变 成 现实 吗 ? 在 这 个 故 
事 中 ,以 个 体 的 DNA 为 基础 ,人 们 被 选择 性 地 教育 和 雇 侦 。 通 过 为 体外 受精 选择 
胚胎 ,DNA 芯片 也 可 以 用 来 “定制 轻 儿 ”。 希 望 运 用 DNA 芯片 去 选择 儿子 或 精子 
供 者 的 父母 会 作 何 打算 ? 

为 了 避免 患 病 风 险 或 增强 活力 的 干预 目的 ,把 DNAS RAPA RA 
怎样 ? 因为 有 相对 简单 的 食物 干预 可 以 预防 损害 大 脑 发 育 的 突变 ,所 以 几 十 年 来 
我 们 对 新 生 儿 进行 了 PKU 筛 查 。 如 果 类 似 的 低 端 技术 和 像 食物 替换 这 样 的 价 康 
干预 ,能 够 对 一 些 行为 基因 型 产生 作用 ,那么 做 父母 的 就 会 想 利 用 它们 ,即使 该 
QTL 仅 有 很 小 的 效应 。 晶 贵 的 尖端 技术 的 遗传 工程 在 很 长 一 段 时 间 内 未 必 起 作 
用 ,因为 它 对 单 基 因 疾 病 而 言 很 难 被 证 实 ， 并 且 它 对 受 许多 基因 影响 的 复杂 性 状 而 
言 更 难 被 证 实 、 而 且 有 效 性 也 更 低 。 

最 普遍 的 担心 是 基因 同行 为 联系 在 一 pp et mah : 
为 它 会 以 “遗传 "为 借口 使 社会 不 公 合 法 化 。 正 如 第 FAME RF 
by 4 FARR MERA R EARN RRS EE 
WE HER, REZARMARANAER PEAR Eee, BR, 
HEERMELS THARAHLALAWRMHKERH ALBERT RN 
实际 上 ,遗传 研究 为 非 遗 传 因素 的 重要 性 提供 了 最 有 利 的 证 据 。 PKU 为 此 提供 了 
范例 :即使 是 引起 智力 迟 沾 的 单个 基因 也 可 以 为 环境 所 改善 。 

“人 类 灵魂 没有 基因 ”是 电影 GATTACA 的 副标题 。 它 的 言 外 之 意 上 暗含 对 时 
因 同 行为 联系 在 一 起 的 结论 会 限制 我 们 的 自由 和 我 们 的 自由 意志 的 隐忧 很 大 程 
度 上 ,这 样 的 担心 是 出 于 对 基因 如 何 影 响 复 杂 性 状 的 误解 (Rutter & Plomin, 
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1997)。 共 因 同 行为 联系 在 一 起 的 结论 不 会 开启 区 霄 黎 的 美丽 新 世界 之 门 ,在 那 
ERIRE RELEFI EIERE, ZL Æ, DNA 蕊 片 的 社会 风险 和 效益 的 
均 淆 不 是 绝对 的 -一 依据 个 人 的 价值 观 , 上述 每 个 问题 也 可 以 被 视 为 潜在 效益 。 
我 们 需要 留意 并 思 付 社会 问题 和 伦理 争议 。 不 过 ,仍然 应 该 为 认识 人 类 行为 的 能 
力 的 提高 而 喝彩 。 





总 ë 


甩 然 尚 需要 更 多 的 数量 遗传 研究 ,但 是 心理 学 中 和 遗传 研究 的 一 个 最 令 人 振 闸 
的 万 向 是 利用 分 子 遗 传 学 去 测定 对 行为 有 广泛 遗传 影响 的 具体 基因 。 两 种 主要 的 
策略 是 等 位 基因 关联 和 连锁 。 等 位 基因 关联 是 总 体 中 个 体 的 一 个 等 位 基因 与 一 种 
性 状 之 间 的 简单 相关 。 连 锁 则 宛如 一 种 家 族 内 的 关联 ,在 家 族 内 追踪 一 个 DNA 115 
标记 和 一 种 疾病 的 协同 遗传 。 | 
TRS UE AAR TENE. CSWETHLOET BN 
行为 之 间 关 联 。 除 自然 发 生 的 遗传 变异 之 外 ,通过 从 单 细胞 生物 . 曙 虫 . 果 晶 到 老 
名 这 些 不 同 种 类 的 生物 体 中 进行 化 学 诱发 突变 研究 ,已 经 确定 了 许多 行为 突变 体 ， 
这 类 单 基因 与 行为 之 间 的 关联 普遍 强调 这 样 一 个 观点 , 即 一 个 单个 基因 的 破坏 能 
够 使 通常 受 许多 基因 影响 的 行为 发 生 彻底 的 变化 。 
”因为 很 难 在 所 研究 的 数 以 干 计 的 基因 中 弄 清 楚 哪 个 基因 可 能 与 行为 有 关 , 所 
以 连锁 被 用 于 扫描 与 标记 连锁 的 基因 组 。 对 确定 连锁 .甚至 对 涉及 许多 基因 的 复 
录 数 量 性 状 , 近 交 系 的 杂交 实验 都 是 有 效 的 方法 。 有 关 老 鼠 的 几 个 行为 ,比如 害怕 
和 药物 反应 ,这 类 数量 性 状 基因 座 (QTLs) 已 经 被 测定 出 来 . a 
老 图 身上 同行 为 联系 在 一 起 的 基因 可 以 用 于 人 类 研究 ,因为 几乎 老鼠 的 所 有 
基因 都 与 人 类 基因 相似 。 用 者 ,老鼠 身 上 与 行为 相连 的 染色 体 区 域 可 以 被 用 作 人 
类 研究 的 候选 区 域 , 因 为 在 两 个 物种 间 可 以 确定 对 应 区 域 . 已 经 报告 了 针对 复杂 
的 人 类 行为 的 数 个 关联 和 连锁 。 图 6. 4 呈现 了 本 章 所 提 及 的 以 及 其 他 一 些 染 色 体 114 
区 域 . | | 
未 来 十 年 内 ,对 行为 有 广泛 遗传 影响 的 许多 基因 将 被 测定 ,并 将 常规 地 用 于 心 
还 了 全 究 和 遗传 风险 率 的 临床 估算 。 遗 传 研究 的 下 一 个 重大 方向 将 是 理解 基因 影 
响 行为 的 机 制 。 这 亦 是 下 一 章节 的 主题 。 
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图 6.4 人 类 行为 障碍 和 特征 的 关联 与 连锁 。 
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功能 基因 组 学 研究 的 终极 目标 是 不 仅 要 发 现 和 行为 有 关联 的 基因 , 更 要 理解 116 
基因 是 如 何 发 挥 功能 的 。 这 一 任务 较 发 现 基 因而 言 更 加 艰难 ， 脑 作为 基因 和 行为 
之 间 的 功能 连接 部 位 ,给 人 的 印象 比 基 因 组 还 深刻 ， 与 基因 组 的 数 亿 DNA 碱 基 
对 相 比 , 脑 拥 有 数 万 亿 个 突 触 ,而 DNA 仅 有 四 种 DNA 碱 基 。 研 究 脑 功能 的 神经 
科学 是 所 有 科学 中 最 活跃 的 研究 领域 之 一 。 本 章 简要 介绍 的 神经 遗传 学 是 与 行为 
有 关 的 脑 结 构 和 功能 的 遗传 分 析 。 可 以 参考 图 7. 1 所 描绘 的 脑 区 和 图 7. 2 所 示 的 
神经 元 结构 。 | 
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图 7. 1 人 脑 之 前 脑 部 分 的 基本 结构 117 


六 多 数 神经 遗传 学 的 研究 应 用 那些 众所周知 的 基因 突变 来 剖析 动物 模型 , 特 
别 是 采 晶 和 老鼠 的 脑 功能 。 如 第 6 章 所 述 , 突变 筛 查 已 经 成 为 一 种 找寻 与 行为 有 
天 的 基因 的 有 效 方法 。 神 经 遗传 学 的 目标 就 是 用 基因 来 了 解 脑 功能 。 
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图 7.2 神经 元 。 电 冲动 {动作 电 
位 ) 穿 过 辅 罕 末端 即 突 触 的 间 阶 ， 
从 一 个 神经 元 传递 到 另外 一 个 神 
经 元 。 动 作 电 压 释 放 神 经 递 质 并 
进入 宽 触 间隙 。 神 经 递 质 与 传 六 
神经 元 的 受 体 座 结合 。 





诱发 突变 


第 6 章 介 绍 了 影响 许多 物种 行为 的 突变 。 这 些 突变 有 些 是 自然 发 生 的 ,比如 
导致 白化 病 和 老鼠 对 光 更 敏感 的 突变 。 也 有 为 鉴别 更 多 与 行为 有 关 的 基因 ,用 化 
学 方法 或 X -射线 制造 的 突变 。 一 旦 发 现 自然 发 生 或 人 为 造成 的 突变 与 行为 有 关 
联 ,它们 就 可 以 用 来 研究 基因 与 行为 之 间 的 脑 神经 传导 ,而 这 正 是 神经 遗传 学 的 焦 
ARE. 人 
研究 目标 。 ie 


LE 夜 节 律 or eae BF > 118 


HDF EEE RI AOE RS LER PRE BE TB (circadian 来 自 拉丁 
语 , 意 为 “ 约 一 天 ”) 的 睡眠 一 清醒 周期 (Hall, 1998; Low-Zeddies & Takahashi, 
2000). 1971 年 ,在 各 岷 上 分 离 出 来 局 斯 突变 ;该 突变 充分 调节 着 恒 夜 周期 的 长 度 
(Konopka & Benzer，1971)。 研 究 者 花 了 很 大 功夫 来 了 解 该 突变 和 其 他 突变 是 如 
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何 影响 昼夜 节律 的 。 现 在 已 经 知道 马 期 基因 和 另 一 个 基因 ( 头 上 在 ) 构 成 了 在 下 丘脑 
某 一 特定 部 位 运行 的 生物 钟 机 制 的 核心 单元 。 信 使 脱毛 核糖 核酸 (mRNA) 49 
蛋白 和 头 算 蛋白 影响 着 县 夜 节律 。 当 这 些 蛋 白 进 和 细胞核 ,就 会 阻 断 编码 基因 的 
转录 。 这 是 一 个 自我 调节 的 反馈 环 路 。 随 着 这 些 蛋 白 及 其 产物 在 接 下 来 的 24 小 
时 中 降解 ,基因 转录 再 次 进行 ,并 继续 循环 下 去 。 另 外 , 记 伍 一 编码 蛋白 遇 光 就 会 
侠 速 降解 ;结果 造成 永 但 基 因 在 光线 下 的 转录 周期 短 于 24 小 时 。 这 一 特性 使 得 及 
夜 节律 系统 对 光 周 期 反应 敏感 ,这 或 许可 以 解释 为 什么 在 遥远 的 北方 ,人 们 在 没有 
黑夜 的 夏季 上 晚上 只 睡 3 个 小 时 。 

TERRES i . 暗 螂 . 老 志 和 人 类 身上 相继 发 现 了 周期 基因 ,这样 的 分 布 说 明 户 期 
基因 服务 于 一 种 逐步 发 展 的 古老 功能 。 最 近 , 在 老鼠 和 人 类 身上 都 发 现 了 拥有 三 
个 类 型 的 周期 基 因 族 ,不 过 还 不 清楚 这 些 基 因 i lees & Takahashi, 
2000), 

FIA RN ER EITA A HARE, 那 就 是 雄性 条 岂 通过 翅膀 振 动 发 出 
的 求偶 之 “ 歌 " 节 拍 之 间 的 间隔 。 大 约 十 年 前 ,把 一 个 物种 ( 圾 果 峰 ) 的 周期 基因 移 
植 到 男 外 一 个 物种 ( 黑 腹 抽 蜂 ) 时 ,局 期 基因 的 基本 作用 戏剧 性 地 得 以 证 实 。 物 种 
独特 的 歌唱 周期 和 其 他 的 求偶 行为 都 随 着 该 基因 的 移植 而 改变 (Wheeler 等， 
1991)。 当 前 的 研究 集中 在 局 期 如 何 影响 这 些 先 天 行为 的 机 制 上 。 

哺 乱 动物 的 第 一 个 层 夜 节律 突变 是 实验 室 的 仓鼠 家 族 自然 出 现 的 (Ralph & 
Menaker，1988) 。 该 突变 的 发 现 鼓舞 着 人 们 研究 与 之 相似 的 突变 ,并 最 终 发 现 一 
个 能 够 使 杂 合 子 的 昼夜 周期 延长 1 小 时 、 纯 合子 的 屋 夜 周期 延长 4 小 时 的 突变 
(Vitaterna %,1994), 1997 年 ,一 种 叫 “ 时 蚀 ? 的 老鼠 基因 被 克隆 (King “%, 1997). 
把 正常 的 时 名 基因 揪 人 有 突变 的 老鼠 胚胎 后 ,验证 了 它 对 县 夜 节律 至 关 重 要 ,并 证 
实 携 市 "救援 "突变 的 老鼠 拥有 了 正常 的 县 夜 节律 (Antoch 等 ,1997)。 进 一 步 研究 
显示 , 当 把 具有 “采种 ”基因 突变 的 老鼠 的 某 些 神经 元 分 离 出 来 ,老鼠 就 出 现 无 节律 

”的 放电 模式 。 这 一 发 现 说明 "* 肝 钾 ” 基 因 利 用 这 些 神经 元 来 使 神经 的 放电 模 戒 同 

步 ,从 而 最 终 调节 老鼠 的 日 常 活 动 周期 (Herzog, Takahashi, & Block, 1998), 

下 丘脑 视 交 又 上 核 (简称 SCN) BELA HEA AO FL Be EAA 

© (Moore, 1999), ERRES ,抑制 和 降解 之 间 2 小 时 循环 的 反馈 回路 ,就 发 生 在 

SCN。 这 个 反馈 回路 所 涉及 的 蛋白 质 还 影响 神经 元 的 细胞 膜 , 并 使 SCN 的 神经 

元 保持 同步 ,形成 被 称 作 SCN 起 搏 点 的 系统 。 这 个 系统 对 视网膜 接收 的 光 的 变 

化 信息 和 从 其 他 脑 区 已 接收 的 信息 都 很 敏感 。SCN 起 搏 点 发 出 的 信 号 进入 到 新 

皮层 ,通过 肾上腺 素 、 AE ail ease 
周期 (图 7.3). l =, ia 


— 
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SCN 神经 元 







抑制 





蛋 日 质 交 互 作用 


(a) (b) 


图 7.3 和 昼夜 节律 受 下 丘脑 视 交 又 上 核 (SON) 神 经 元 中 基因 转录 的 反馈 环 路 所 驱动 (a)。 反 馈 环 路 涉及 的 
蛋白 质 还 调控 神经 元 的 细胞 膜 ,并 使 SCN 神经 元 同步 化 而 成 为 起 捕 点 。SCN 接受 来 自视 网 膜 的 光线 信息 和 
FR A SCAG EE PAK fe B.C) 
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源 可 能 相同 (Dunlap，1999; Reppert，1998)。 此 外 ,物种 内 存在 时 钾 基 因 的 自然 
变异 ,并 可 能 与 地 球 纬度 有 关 ; 变 异 说 明 这 些 基因 可 能 仍然 处 于 进化 的 压力 之 下 
(Costa & Kyriacou, 1998) 。 对 于 人 类 而 言 ,昼夜 节律 是 脑 的 少数 几 个 不 会 随 着 人 
的 年 龄 而 衰退 的 功能 之 一 (Czeisler 等 ,1999) 。 这 一 计时 器 的 精确 性 和 持久 性 意味 
着 昼夜 节律 具有 重要 的 行为 功能 。 


学 3 Ail ic w 
pafi vajh Ae 

EEDA ENNEA E, SSCS EAI T AURATA EN 
We wh ROE Dubna & Tully, 1998), SERB ARMAS A EKN. 
析 记 忆 的 过 程 ,从 而 建立 了 记忆 模型 。 从 全 面 影响 学 习 和 记忆 的 8 ee 3 ei i 
RR AA ee Es as CE FAL) RT ETE 
CSTMD 的 早期 记忆 加 工 。 AR 
储存 系统 。 虽 然 蝇 类 突变 体 的 STM 有 衰减 ,但 是 随后 长 时 记忆 (LTMD 这 样 的 巩 
圈 阶 段 却 是 正常 的 。 而 另外 一 些 突变 (如 dCREB2- nn LIMFE 
响 STM. 
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有 一 个 学 习 和 记忆 模型 (Dubnau & Tully，1998) 把 这 些 突变 体 概括 为 从 学 习 
到 长 时 记忆 的 五 个 遗传 截然 不 同 的 暂 存 阶段 :获得 ; 短 时 记忆 (STMD ;中 时 记忆 
(MTMD :不 受 冷 激 Ccold shock) 影响 的 抗 感觉 缺 朱 记忆 (ARM anesthesia- 
resistant memory); 长 时 记忆 (LTM) 。 如 图 7.4 所 示 ,STM 在 第 一 小 时 之 内 快速 
RW. MTM 在 第 一 小 时 期 间 上 升 ,随后 几 小 时 逐渐 衰减 ,而 LTM 几乎 是 在 一 天 以 
后 才 开 始 出 现 。 罕 变 体 衰减 分 析 发 现 ,学 习 和 记忆 是 从 获得 到 STM, 再 到 MTM 
中 相继 发 生 的 。 从 MTM 到 ARM 的 记忆 巩固 和 MTM 到 LTM 的 记忆 巩固 ,两 者 
是 平行 发 生 的 ,正如 结果 显示 ,其 中 一 个 过 程 的 罕 变 不 会 影响 另外 一 个 过 程 的 罕 
变 。 记 忆 的 保持 会 随时 间 的 推移 而 下 降 , 这 种 下 降 被 推测 是 由 几 个 不 同 的 记忆 过 
程 导 致 的 。 


图 7.4 果 蝇 的 变异 被 用 来 剖析 
记忆 诸 阶 段 。(a) 依次 出 现 短 时 
记忆 (STM)、 中 时 记忆 (MTM) ; 搞 





感觉 缺失 记忆 (ARM) .长 时 记忆 

(LTM) ,每 个 阶段 的 衰减 率 逐 步 减 

(ay | 时 间 (小 时 ) | 小 。(b) 特 定 的 突变 阻 断 了 记忆 
dCREB2-b 的 特定 阶段 。( 资 料 来 源 : “Gene 

S CAM ` discover in Drosophila, New 
PET HX HAZ Hae x insights. for learning and memory 


—+. LRN —+. STM —+ MIM “AA by J. Dubnau & T. Tully, Annual 
Review of Neuroscience , 21,407 - 


z ARM 44. Copyright, 1998) 
(b) 


神经 遗传 学 目前 在 尝试 确定 脑 机 制 ， SEEM CRRA i EAE. 
奇 的 是 , 疾 变 体 的 无 偏 第 查 得 到 的 几 个 突变 对 涉及 环 磷酸 腺 车 (eAMP) 移 细胞 基 
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的 .功能 和 结构 的 变化 。 因 为 蝇 类 不 容易 被 探测 到 神经 元 的 功能 ,所 以 该 方面 的 诸 
多 研究 工作 都 是 用 海龟 来 完成 ,这 是 一 种 神经 系统 简单 .能够 进行 电 生理 记录 的 效 
洋 元 痊 椎 动物 (Mayford & Kandel, 1999), 

学 习 和 谍 忆 同样 是 老鼠 行为 研究 的 热点 。 不 过 ,神经 遗传 学 在 研究 老鼠 的 学 
习 和 记忆 时 ,更 多 的 是 应 用 靶 罕 变 而 不 是 依赖 偶然 造成 的 突变 体 。 研 究 集 中 在 被 
称 作 海马 的 脑 区 上 ,对 人 脑 损伤 的 研究 已 表明 交 马 对 记忆 至 关 重 要 。 
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wW 突 变 


靶 突 变 (基因 打靶 ) 是 了 解 基因 如 何 工作 的 重要 工具 之 一 ,就 是 以 某 种 特定 方 
式 改 变 基因 ,从 而 其 功能 发 生变 化 的 过 程 (Capecchi，1994) 。 多 数 情况 下 通过 删除 
关键 的 DNA 序列 来 裔 除 基 因 , 以 防止 基因 转录 。 新 近 的 技术 能 产生 更 细微 的 变 
化 ,这 些 变化 改变 了 基因 的 调节 ;还 导致 基因 表达 不 足 或 表达 过 度 , 并 不 是 把 基因 
全 部 敲 除 。 在 老鼠 身上 ,突变 基因 被 移植 到 胚胎 内 (突变 基因 来 自 另 一 物种 的 转 基 
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因 技 术 )。 一 旦 培育 出 基因 敲 除 的 纯 合子 老鼠 ,就 可 以 测 查 出 被 训 除 基因 对 行为 的 
作用 。1992 年 ,报道 了 首 例 研 究 此 类 行为 的 实验 (Silva 等 ,1992) ， 研究 者 敲 除了 

一 种 通常 为 蛋白 a- Ca” - 钙 调 蛋白 激酶 于 编码 的 基因 (e - CaMK I ) ERAN 
海马 和 其 他 前 脑 上 有 关 学习 和 记忆 的 关键 区 域 的 表达 在 产后 才 进 行 . 基因 被 敲 除 

的 突变 老鼠 的 纯 合 子 , 尽 管 它们 的 行为 看 起 来 是 正常 的 ,但 是 对 一 项 空间 任务 的 学 123 
习 有 明显 比 控制 组 差 。 这 类 研究 大 多 用 的 是 水 迷宫 的 空间 记忆 任务 采用 此 任务 的 
研究 需要 训练 实验 组 和 控制 组 的 老鼠 找到 隐藏 在 水 面 下 的 平台 ,从 而 逃离 不 透明 

的 大 水 池 ( 图 7.5)。 





图 7.5 神经 遗传 学 对 空间 记忆 的 研究 ,经 常 采 用 莫 里 斯 水 迷宫 。 老 鼠 通过 运用 一 定 的 

空间 线索 来 寻找 沥 没 在 水 中 的 平台 ,从 而 逃 出 水 迷宫 。 图 中 所 示 ( 左 上 象限 ) 是 老鼠 在 黄 

星 斯 水 迷宫 中 游 向 平台 的 路 线 图 。 这 些 老鼠 通过 训练 知道 淹没 在 水 中 而 且 看 不 见 的 平 

台 的 位 置 。 小 动物 往往 是 运用 远 端的 房间 线索 ,如 门 和 墙 上 的 海报 等 行进 ,不 过 也 可 以 

向 它 提供 更 近 距 离 的 定向 线索 。(a) 测 试 受训 的 老鼠 找到 平台 的 效率 (时 间 、 路 线 长 度 、 

进入 到 错误 象限 的 次 数 )。 (b) 被 德 没 的 平台 移动 后 ,评估 受训 老鼠 搜索 正确 象限 所 花 的 “、 

时 间 。 

过 去 已 经 激增 了 大 量 采 用 靶 突 变 的 学 习 和 记忆 研究 ,而 且 研究 的 势头 至 今 仍 

未 停息 (Mayford & Kandel, 1999), 由 基因 组 成 的 名 单 每 月 都 在 扩充 。 最 新 的 一 
份 总 结 报告 列 出 22 个 被 敲 除 的 、 影 啊 老 鼠 学 习 和 记忆 的 突变 (Wahlsten， 1999), 
关键 间 题 是 “怎样 影响 的 ?” 关 注 点 集中 在 连接 两 个 神经 元 的 突 触 上 。 现 有 人 认为 ， 
突 触 结构 与 功能 的 短期 和 长 期 改变 是 学 习 与 记忆 的 根本 机 制 |。 观点 就 是 信息 通过 
两 个 神经 元 之 间 的 突 触 链接 的 改变 而 储存 在 神经 环 路 中 。 这 一 理论 由 Hebb 在 
1949 年 首次 提出 ;“ 当 A 细胞 的 一 个 轴 突 …… 使 B 细 胞 兴奋 ,并 且 重 复 或 持久 地 参 
写 向 它 放 电 , 这 样 在 一 个 或 两 个 细胞 上 就 会 发 生 某 种 成 长 过 程 或 新 陈 代谢 的 变化 ， 
从 而 使 A 细胞 向 B 细 胞 放电 的 效率 提高 "(Hebb,1949)。. 突 触 在 结构 和 功能 上 发 
生 的 变化 ,现在 确 知 是 长 时 程 增 强 (LTP) , ZAA 表达 的 变化 所 控制 。 例如 在 前 面 
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介绍 首 例 学 习 和 记忆 的 殴 除 研究 时 提 到 的 a- CaMK 工 基因 ,能 激活 CRE -结合 蛋 
日 (CREB) 为 CRE 编码 而 进行 表达 。CREB 的 表达 在 老鼠 突 触 的 细胞 变化 中 是 至 
关 重 要 的 一 步 , 就 像 对 果 晶 的 重要 性 一 样 。 果 晶 另 外 一 个 激活 CREB 的 基因 成 为 
条 件 敲 除 一 一 新 型 突变 的 目标 , 它 受 温度 的 作用 而 可 以 开关 。 已 证 实 CREB 表达 
中 的 这 些 变化 与 长 时 记忆 的 变化 相对 应 (Yin 等 ,1995)。 完 全 敲 除 CREB 对 老鼠 
来 说 是 致命 的 , 现 已 证 实 天 量 减 少 CREB 同样 会 削弱 长 时 记忆 (Mayford & 
Kandel, 1999), 
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传 研究 所 和 心理 学 系 的 药物 遗传 学 教授 。 她 于 1976 Ma | 
年 在 明尼苏达 大 学 获得 生物 化 学 博士 学 位 。1979 年 
E 1981 年 她 在 戴 特 人 类 遗传 学 研究 所 从 事 博士 后 研 
客 工 作 , 并 成 为 明尼苏达 失学 的 员工 (1981 一 1982)。， 
Wehner ML AMORA ALA ET N 
调节 遗传 差异 的 神经 化 学 酶 作用 物 。 地 还 研究 酒精 教 | OL 
感性 的 遗属 调节 机 制 ， 并 成 为 科罗拉多 酒精 研究 中 心 | “全 
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形迹 两 个 领 域 的 研究 。 她 广泛 运用 药理 学 ;神经 化 学 
和 分 子 生 物 学 的 各 种 技术 来 检测 行为 差异 。 

通过 基本 的 兴 理 性 神经 递 质 谷 氨 酸 盐 进 行 神经 传递 的 受 体 ,在 长 时 程 增强 和 
记忆 中 起 非常 重要 的 作用 。N - 甲 基 - D - 冬 氮 酸 盐 (NMDA) 受 体 作 为 记忆 形成 的 
开关 ,探测 不 同 神经 元 的 一 致 性 放电 ; 它 还 影响 CAMP 系统 。 某 一 特别 的 NMDA 
基因 (NMDA Z f& 2B) xt BE RIK. 可 以 改善 各 种 任务 的 学 习 和 记忆 (Tang 等 ， 
1999)。 研 究 者 用 条 件 敲 除 来 限制 某 一 脑 区 一 一 该 研究 是 前 脑 的 突变 。 通 常 在 成 
年 期 ,该 基因 表达 的 速度 开始 放 慢 ;这 种 表达 模式 可 能 导致 成 年 人 记忆 力 的 下 降 。125 


该 研究 对 基因 作 了 调整 ,使 其 在 成 年 期 得 以 继续 表达 ,从 而 改善 学 习 和 记忆 。 

靶 突 变 揭 示 了 脑 系统 学 习 和 记忆 的 复杂 性 。 比 如 ,在 鼠 类 和 同类 上 发 现 的 与 
学 习 和 记忆 有 关 的 基因 或 发 信号 的 分 子 当 中 , 没有 一 个 是 针对 学 习 加 工 过 程 的 。 
它们 与 细胞 的 许多 基本 功能 有 关 。 这 一 发 现 提 出 了 一 个 问题 :它们 是 否 仅仅 调节 
记忆 编码 的 场所 一 一 细胞 内 环境 ? (Mayford & Kandel，1999)。 看 来 ,学 习 可 能 
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牵涉 到 脑 系统 的 整个 交互 作用 网 络 。 另 一 个 体现 脑 系统 复杂 性 的 例子 来 自 对 黑 屿 
的 黎 念 突变 基因 的 研究 。 通 过 使 突变 的 五 个 转录 起 始 位 点 的 不 同 组 合 失 能 来 改变 
突变 ,研究 者 发 现 ,每 个 组 合 对 学 习 和 记忆 的 加 工 过 程 有 着 不 同 的 影响 (Dubnau &. 
Tully, 1998), 

尽管 看 来 突 触 长 时 程 增强 是 学 习 和 记忆 的 一 个 必要 方面 ,但 是 其 他 一 些 过 程 
很 可 能 也 很 重要 (Mayford & Kandel，1999)。 这 类 研究 大 都 采用 了 脑 切 片 ,不 过 
将 来 的 研究 会 更 多 地 采用 活体 动物 脑 成 像 技 术 和 单 细 胞 记录 。 最 常用 的 技术 是 通 
过 正 电子 发 射 X 射线 层 析 照相 本 (PET)7 和 功能 性 磁 共 振 成 像 CHMRJI) 来 对 脑 活 动 
进行 定位 ,这 两 项 技术 都 以 几 毫 米 的 分 辩 率 和 几 秒 的 时 标 来 描绘 心理 活动 (如 对 氧 
摄 人 的 反映 )。 动 物 模型 可 以 运用 微 电 极 记录 单个 神经 元 的 活动 ,以 开展 显影 更 加 
细微 的 研究 。 显 影 更 加 细微 的 研究 不 仅 能 够 记录 单个 神经 元 的 所 有 活动 ,还 可 以 
用 来 研究 单个 神经 元 的 微 电 路 (Nichol & Newsome, 1999), 

基因 打靶 运用 的 另 一 主要 领域 是 研究 药物 行为 反应 的 心理 药理 遗传 学 。 例 
如 ,不 同 的 研究 者 发 现 , 基 因 敲 除 可 以 改变 酒精 偏好 (Crabbe 等 ,1996) .尼古丁 对 
疼痛 的 影响 (Marubio 等 , 1999), 以 及 对 药物 的 一 般 敏 感性 (Rocha 等 , 1998; 
Rubinstein 等 ,1997)。 行 为 领域 还 运用 基因 敲 除 进行 了 攻击 (Nelson 等 , 1995; 
Saudou 等 ,1994) ,情绪 (Flint，2000) 和 生殖 行为 等 值得 关注 的 研究 。 例 如 , 识 除 
峻 鼠 的 肉 激 素 受 体 就 会 导致 其 丧失 雌性 典型 的 生殖 行为 (Ogawa 等 ,1996) HERR 
的 行为 看 上 去 像 雄 鼠 , 而 且 也 被 其 他 老鼠 当 作 雄 鼠 对 待 。 其 位 于 下 丘脑 中 部 的 作 
用 点 很 大 。 基 因 敲 除 技 术 正 在 被 用 来 研究 与 其 他 行为 有 关 的 数 百 种 基因 
(Brandon, Idzerda, & Mcknight, 1995), 

JEST HE ERHET ik (Gerlai, 1996), RAMA Ze. 目标 
基因 在 动物 的 整个 生命 进程 中 是 失 活 的 。 在 其 发 展 过 程 中 ,机 体 总 是 进行 修复 以 
弥补 基因 功能 的 丧失 。 例 如 ,为 老鼠 的 多 巴 胺 运输 蛋白 (负责 把 神经 递 质 运 回 突 触 
前 末梢 ,从 而 使 多 巴 胺 能 神经 失 活 ) 编 码 的 基因 删除 以 后 ,老鼠 在 新 异 环 境 中 则 会 
活动 亢进 (Ciros 等 ,1996) 。 这 些 敲 除 突 变 说 明 这 是 贯穿 整个 多 巴 胺 能 系 媒 的 复杂 
收复 ,而 不 仅仅 是 多 巴 胺 运输 者 自身 的 修复 (Jones 等 ,1998)。 然 而 和 多数 情况 下, 研 
究 者 看 不 到 基因 功能 缺失 的 补偿 ,而 且 必 须 非 常 前 慎 , 避 免 将 动物 发 生 的 补偿 性 质 
的 变化 归 因 于 基因 自身 。 可 以 通过 制造 调节 单元 的 条 件 敲 除 来 克服 这 些 补偿 效 
应 。 条 件 突变 使 在 动物 生命 进程 中 的 任何 时 刻 随意 地 开启 和 关闭 基因 表达 成 为 了 
可 能 ,或 者 说 ,可 以 把 突变 瞄准 在 脑 的 特殊 区 域 。 前 文 曾 提 到 这 样 两 个 例子 :条 电 
的 CREB (Yin 等 ,1995) 和 老鼠 中 的 NMDA (Tang 等 ,1999) 。 

和 薇 除 技术 还 必须 克服 一 个 主要 障碍 才能 有 最 大 的 收获 。 因 为 将 来 发 育成 基因 
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融 除 突变 体 的 胚胎 细胞 会 吸收 被 更 改过 的 基因 ,所 以 目前 还 没有 办 法 控制 基因 播 
人 老司 基因 组 的 位 置 。 同 样 也 无 法 控制 被 插入 基因 的 复制 数量 。 因 为 目前 无 论 是 
基因 精确 位 点 还 是 复制 数量 对 基因 机 能 有 何 影响 几乎 都 一 无 所 知 。 当 前 突变 体 的 
制造 技术 等 于 是 制造 大 量 的 敲 除 基因 ,竭力 鉴别 它们 每 一 个 的 具体 特征 ,从 而 搞 清 
楚 被 插入 的 这 一 结构 在 什么 位 置 表达 .表达 的 程度 如 何 , 以 及 从 一 系列 被 选项 中 挑 
选 出 最 合适 的 模型 。 对 如 何 控制 插入 点 和 复制 数量 的 研究 将 会 大 大 提高 基因 敲 除 
技术 的 效率 。 


ke X DNA 


与 改变 DNA RRR SEA A, BPTI AR DVA 来 “降低 ?基因 功 
iE. RX DNA 是 一 种 DNA 序列 ,典型 长 度 有 18—25 个 碱 基 对 ,是 特殊 mRNA 序 
列 的 互补 序列 。 通 过 与 mRNA 结合 , 反 义 DNA 就 会 阻 断 对 mRNA 的 翻译 过 程 . 
注射 到 脑 中 的 反 义 DNA 具有 高 时 空 分 辨 率 的 优点 (Ogawa & Pfaff, 1996), RHA 
的 一 项 研究 用 CREB 基因 的 反 义 DNA 确认 了 该 基因 与 记忆 的 形成 有 关 (Guzowski 
&. McGaugh, 1997), FX DNA 一 直 被 广泛 用 于 精神 病 药理 学 研究 ,例如 通过 阻 
止 特殊 脑 区 受 体 分 子 的 合成 来 阻 断 药物 HHEH (Pasternak, 2000), EY DNA AJH 
制 性 还 影响 了 对 几 十 种 药物 的 行为 反应 (Buck，Crabbe & Belknap, 2000), 


DNA 表达 “总 片 ” 


神经 遗传 学 男 一 个 重要 的 研究 工具 就 是 同时 观察 成 干 上 万 个 基因 协调 表达 的 
技术 。 在 第 6 章 有 关 基 因 型 的 内 容 中 提 及 过 的 DNA 的 微 列 阵 , 或 者 “芯片 ”同样 
也 可 以 用 来 评估 某 个 基因 表达 的 程度 (Watson & Akil, 1999). 把 各 自 代 表 成 千 
上 万 个 基因 的 DNA 短 序 列 ( 寡 核 苷 酸 ) 固 化 在 芯片 上 ， 然后 把 DNA 的 一 邓 样 品 冲 
洗 到 芯片 上 。 只 有 当 这 些 基因 表达 活跃 的 那 一 刻 , DNA 样品 被 集中 起 来 与 它们 的 
互补 DNA, 即 插入 寡 核 苷 酸 的 芯片 相 结 合 。DNA 芯片 现在 开始 用 于 比较 一 系列 
疾病 细胞 与 健康 细胞 的 基因 表达 ， 以 诊断 疾病 (Golub 等 ,1999) 和 评估 一 系列 人 类 
细胞 抵抗 药物 的 反应 (Iyer 等 ,1999)， 动物 研究 认为 基因 表达 取决 于 饮食 .药物 或 
学 习 条 件 。 例 如 ,老鼠 的 衰老 研究 对 接受 过 热量 控制 的 老鼠 和 控制 组 老鼠 的 6 000 
多 个 基因 进行 了 比较 。 热 量 控制 是 唯一 一 所 知 的 能 延缓 衰老 的 干涉 手段 (Lee 等 ， 
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1999)。 比 较 取 自 老 年 老鼠 和 年 轻 老 鼠 骨骼 肌 的 DNA 样本 , 发现 只 有 113 个 基因 
的 表达 共有 显著 性 差异 。 把 基因 按照 功能 分 类 后 ,在 衰老 中 表达 增加 的 大 多 数 基 
因 可 以 归 为 压力 应 答 基因 ;而 那些 表达 下 降 的 基因 则 是 代谢 基因 。 对 于 衰老 过 程 
中 表达 发 生变 化 的 大 多 数 基 因而 言 ,热量 控制 能 阻挡 或 削弱 它们 发 生 与 年 龄 有 关 
的 表达 变化 。 

ZSAE. DNA 表达 研究 主要 集中 在 对 环境 的 操纵 上 ,如 饮食 和 药物 ,而 非 突 
变 敲 除 这 样 的 遗传 操纵 。 在 研究 者 测定 个 体 之 间 回 应 环境 操纵 的 基因 表达 的 差异 
的 同时 ,这 些 研究 还 将 引导 对 遗传 变异 与 环境 交互 作用 的 研究 。 


小 结 


神经 遗传 学 是 对 脑 功 能 遗传 效应 的 研究 ,诸如 昼夜 节律 .学习 和 记忆 等 的 脑 机 
制 。 神 经 遗传 学 研究 基本 上 使 用 诱发 突变 和 靶 突变 技术 来 剖析 这 些 遗 传 效应 。 反 
义 DNA 和 DNA 表达 芯片 是 重要 的 新 型 研究 工具 。 


自然 发 生 的 遗传 变异 


正如 第 6 章 讨论 的 ,复杂 的 数量 性 状 和 数量 性 状 基因 座 (QTLs) 研 究 促 使 数量 
遗传 学 和 分 子 遗 传 学 逐渐 走向 融合 。 作 为 新 生 领 域 的 神经 遗传 学 是 对 分 子 遗 传 学 
的 拓展 ， ee 这 与 以 目 然 发 生 的 遗传 
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RTE, 学 习 和 记 以 有 药物 芭 等 上 行为 的 经传 分析 得 了 
但 是 自然 发 生 的 遗传 变异 研究 才刚 刚 开始 (Crusio,，1999) 。 

-例如 , 近 交 系 老 鼠 研究 最 近 才 发 现 A A 
(LowZeddies & Takahashi，2000) 。 而 且 近 交 系 的 背景 不 同 ; AL tS E 
FER ERS TEA RM ARIA. XRK A Ge ae) eS 
到 其 他 基因 。 正 如 第 6 章 所 提 到 的 ,突变 研究 有 一 个 基本 准则 ; 单 细胞 的 基因 突变 
可 以 彻底 影响 正常 情况 下 受 多 个 基因 支配 的 行为 。 这 就 好 比 一 辆 汽车 ;y 成 百 个 部 
件 中 的 任何 一 个 被 损坏 ,都 将 阻碍 汽车 的 正常 运转 ,但 日 是 没有 人 会 认为 一 个 部 件 就 
代表 全 部 ,足以 带动 汽车 。 

写 行 为 涉及 众多 基因 的 发 现 相 对 ,每 一 个 基因 又 似乎 影响 着 很 多 行为 ( 称 作 其 
因 多 效 性 )。 绝 大 多 数 突变 都 有 广泛 的 多 效 作用 (Dubnau & Tully, 1998; Gerlai, 
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1996)。 例 如 ,已 经 证 实 条 的 基因 ,这 个 通过 突变 分 析 测定 的 首 个 学 习 和 记忆 基因 ， 
遍及 整个 脑 的 神经 元 功能 与 结构 的 诸多 方面 都 与 之 有 关 。 换 言 之 ， 即使 某 一 基因 
行为 功能 (Silva, Smith, & Giese, 1997), 


功能 基因 组 学 


束 像 本 章 开头 所 提 到 的 , 随 着 越 来 越 多 影响 行为 的 基因 被 鉴定 出 来 ,遗传 研究 
将 从 发 现 基 因 转 向 利用 基因 来 了 解 从 基因 到 行为 的 路 径 , 即 基因 作用 于 行为 的 机 
制 。 脑 将 成 为 大 多 数 研 究 的 焦点 一 一 基因 到 行为 的 所 有 路 径 都 与 脑 有 关 。 功 能 其 
因 组 学 赛 括 了 从 基因 到 行为 的 所 有 水 平 的 分 析 ( 图 7. 6) 。 对 分 子 生物 学 家 来 说 ， 
目标 是 通过 测定 基因 产品 (蛋白 质 ) 和 探 察 它们 在 细胞 中 的 功能 从 而 在 细胞 水 平 上 
研究 功能 。 分 子 水 平分 析 认 识 遗 传 变异 的 关键 就 是 蛋白 质 三 维 结构 的 改变 (Sali 
& Kuriyan, 1999)。 神经 遗传 学 研究 学 习 和 记忆 已 经 集中 在 比 蛋白 质 结构 分 析 更 
微观 的 水 平 上 分 析 突 触 的 分 子 变化 , 称 为 突 触 可 塑性 。 不 过 ,学 习 和 记忆 显然 远 远 
不 止 突 触 的 细胞 内 变化 。 还 需要 在 更 高 分 析 水 平 上 来 认识 脑 功能 ,例如 对 穿越 神 
经 元 和 脑 区 的 放电 模型 的 认识 。 
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? 、 7.6 功能 基因 组 学 囊括 了 从 
分 析 。 高 水 平分 析 是 指 行为 遗传 
学 这 样 强调 对 基因 与 行为 之 间 的 
路 径 进行 自 上 而 下 的 分 析 。 

同样 ， "ee & 
Rutter，1998) 。 例 如 ,我 们 可 以 询问 基因 对 行为 特殊 的 作用 是 怎样 显现 和 发 展 的 。 
无 论 是 脑 还 是 细胞 水 平 的 分 析 , 我 们 都 可 以 应 用 认 知 、 人 格 和 精神 病理 学 的 理论 来 
前 明 特殊 的 基因 在 心理 过 程 的 什么 方面 起 作用 。 一 个 很 好 的 例证 就 是 图 7.4 所 
示 , 对 园 及 学 习 和 记忆 的 心理 过 程 所 作 的 遗传 剖析 。 学 习 和 记忆 的 神经 遗传 学 研 
究 中 ,还 有 一 个 重要 例子 就 是 第 9 章 介绍 的 :老鼠 和 人 类 的 认 知 活动 都 明显 存在 一 
个 一 般 因素 , 它 普 遍 存在 于 绝 大 多 数 的 特殊 认 知 测验 中 。 这 个 一 般 认 知 因素 是 公 
认 的 ,因为 遗传 因素 对 学 习 和 记忆 的 影响 趋向 一 般 性 ,而 非特 殊 。 那些 目 上 而 下 的 
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行为 策略 可 以 得 到 基因 如 何 工作 的 信息 ,这 与 采用 自 下 而 上 的 策略 ,在 分 子 水 平分 
析 上 研究 基因 产物 所 获得 的 信息 同样 重要 。 已 经 提出 了 “行为 基因 组 学 "一 词 , 借 
以 纠正 完全 依赖 分 子 水 平分 析 界 定 功能 基因 组 学 的 倾向 (Plomin & Crabbe, 出 版 
中 )。 行 为 基因 组 学 或 许 会 在 行为 障碍 的 预测 ,诊断 和 干预 方面 比 其 他 水 平分 析 更 
快 获得 成 功 。 本 书 最 后 一 章 :21 世纪 的 行为 遗传 学 中 还 会 提 到 行为 基因 组 学 , 因 
为 它 代表 着 行为 遗传 学 的 未 来 。 
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人 类 神经 遗传 学 


把 20 世纪 90 年 代称 作 “ 脑 的 10 年 ?是 毫 不 夸张 的 ;在 这 10 年 里 对 脑 开 展 了 
数量 磅 硫 的 研究 。 然 而 ,我 们 关于 脑 的 知识 一 直 以 来 主要 集中 在 两 个 不 同 的 分 析 
水 平 上 。 一 方面 ,今天 我 们 对 包括 遗传 学 在 内 的 神经 活动 的 分 子 基础 的 了 解 , 远 远 
超出 十 年 前 所 能 料及 的 。 老 鼠 成 为 这 类 研究 青睐 的 生物 (Battey 等 ,1999) 。 另 一 
方面 ,神经 成 像 技 术 ( 主 要 是 PET 和 fMRDI) 的 急剧 发 展 ,清晰 地 揭示 了 脑 特殊 区 域 
的 功能 。 但 不 可 思议 的 是 ,在 这 两 个 研究 频繁 并 取得 快速 进展 的 领域 之 间 存在 着 
巨大 鸿沟 。 虽 然 已 经 在 认识 简单 的 遗传 异常 怎样 作 尝 ,导致 各 种 疾病 和 认 知 障碍 
上 取得 了 一 定 的 进步 ,可 是 关于 人 类 正常 认 知 的 基础 一 一 遗传 机 制 与 神经 机 制 之 
则 的 联结 ,我 们 几乎 是 一 无 所 知 。 人 类 神经 遗传 学 的 目标 就 是 要 跨越 这 一 鸿沟 
(Kosslyn & Plomin, 出 版 中 )。 


小 结 


研究 的 关注 点 转向 物种 内 和 物种 间 自 然 发 生 的 遗传 变异 ;这 些 变异 牵涉 到 很 
多 基因 。 基 因 多 效 性 则 是 这 些 变异 遵循 的 准则 。 功 能 基因 组 学 研究 将 不 仅 在 分 子 
水 平分 析 上 ,还 将 在 更 高 水 平分 析 上 ,特别 是 整个 生物 体 的 脑 与 行为 上 来 探测 基因 
怎样 作用 于 行为 。 神 经 遗传 学 过 去 利用 ideas 
AIRS RAS BABETTE | 


总 结 


用 功能 基因 组 学 的 方法 来 认识 基因 怎样 影响 行为 ,其 中 了 解 得 最 多 的 是 脑 , 它 
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是 神经 和 遗传 学 的 焦点 。 自 然 发 生 的 突变 .化 学 变异 制造 的 突变 ,以 及 诸如 基因 训 除 
这 样 的 靶 突 变 已 成 为 神经 遗传 学 研究 的 骨干 技术 。 层 夜 节律 成 为 追踪 由 脑 到 行为 
的 遗传 效应 的 模范 系统 。 研 究 者 已 找到 几 个 通过 表达 来 驾驭 层 夜 节律 的 了 时 种 基 
因 。 神 经 遗传 学 另 一 个 主要 研究 领域 便 是 学 习 和 记忆 。 很 多 突变 被 用 来 剖析 学 习 
和 记忆 过 程 。 突 触 的 结构 和 功能 受 遗 传 驱动 而 发 生 的 变化 ,对 学 习 和 记忆 的 协调 
变化 至 关 重要 。 有 三 分 之 一 的 热点 研究 与 药物 的 行为 反应 、 即 心理 遗传 药理 学 
AX. 

筷 突 变 提供 了 更 加 精细 剖析 基因 与 行为 之 间 的 路 径 的 工具 。 已 经 报道 了 将 近 
两 打 与 学 习 和 记忆 有 关 的 基因 敲 除 ,还 有 其 他 为 了 剖析 行为 而 被 融 除 的 数 百 个 基 
守 。 圣 因 打靶 的 一 个 局 限 性 是 当 作 为 系统 必要 组 成 部 分 的 一 个 基因 被 敲 除 后 , 作 
入 系统 的 脑 就 会 刘 尽 全 力 进行 补偿 。 条 件 基 因 敲 除 技术 可 以 使 研究 者 随意 控制 基 
办 表达 的 开关 或 把 表达 限制 在 脑 的 特殊 区 域 ,从 而 避免 这 些 发 展 性 补偿 对 训 除 效 
果 的 掩盖 。 弓 挟 仍 遗 留 下 一 个 问题 ,就 是 现在 还 无 法 控制 被 更 改革 因 的 复制 数量 
以 及 它们 被 吸收 的 位 置 。 新 进展 主要 包括 通过 阴 | 钙 mRNA 的 翻译 来 “降低 ”基因 
功能 的 反 义 DNA, LAR DNA 芯片 的 使 用 后 者 可 以 监控 成 干 上 万 个 基因 的 表达 ， 

神经 遗传 学 未 来 的 发 展 趋 向 是 要 进一步 考虑 自然 发 生 的 遗传 变局 ， 而 不 是 人 
工 制 造 的 突变 ,要 从 神经 元 到 神经 系统 ,再 到 行为 (行为 基因 组 学 ) 和 人 类 神经 遗传 
学 的 所 有 水 平 上 来 分 析 基 因 如 何 起 作用 . 
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第 8 章 认 知 障碍 


在 科技 日 新 月 异 的 世界 里 ,各 种 认 知 障碍 一 如 智力 落后 .学 习 障 碍 和 痢 132 
呆 一 一 都 是 重要 的 残障 类 型 。 行 为 遗传 学 对 认 知 障碍 遗传 病因 的 了 解 要 多 于 行 
为 遗传 学 内 其 他 任何 一 个 领域 。 研 究 已 经 发 现 许 多 单 基 因 和 染色 体 的 异常 对 智 
力 落后 。 尽管 大 多 数 异 常 很 罕见 ,但 是 合并 起 来 可 在 很 大 程度 上 说 明智 力 落后 ， 
尤其 是 严重 的 智力 落后 (常常 界定 为 IQ 分数 低 于 50)。( 总 人 口 的 平均 IQ 为 
100 ,标准 差 为 15 ,这 意味 着 总 人 口中 95 站 的 人 的 JI 分数 在 70 和 130 之 间 。) 尽 
管 轻 度 智力 落后 (IQ 从 50 到 70) 很 普遍 ,对 此 了 解 却 很 少 。 认 知 障碍 的 具体 类 
型 ,尤其 是 阅读 障碍 和 痴呆 已 经 成 为 当前 研究 的 焦点 ,因为 最 近 已 经 测定 出 与 它 
们 相 联 系 的 基因 。 i 

本 章 以 及 后 面 章 节 中 ,我 们 采用 美国 精神 病 学 会 的 《心理 障碍 的 诊断 和 统 
计 手 册 一 和 W》(DSM -JI 的 术语 ,这 也 与 人 《国际 疾病 分 类 一 10》(ICD - 10) 相 一 
致 。 例 如 ，DSM -六 界定 智 力 落后 为 智力 功能 低 于 平均 水 平 ,出 现 于 18 岁 前 ， 
以 及 适应 技能 存在 有 关 的 缺陷 。 智 力 落 后 被 分 为 四 个 水 平 : 轻 度 (IQ 为 50 到 
70), PRECIQ 为 35 到 50), BRFCIQ 为 20 到 35), 和 极 重 度 (IQ 为 20 以 下 )。 
大 约 85% 的 智力 落后 者 属于 轻 度 智力 落后 ,他 们 大 多 数 能 够 独立 生活 并 且 拥 
有 一 份 工作 。 中 度 落后 的 个 体 通常 有 着 良好 的 自我 照料 技能 ,能 够 进行 简单 
的 谈话 。 尽 管 他 们 一 般 没 有 独立 生活 ,过 去 常常 被 送 进 专门 的 社会 公共 机 构 ， 
但 是 现在 他 们 常常 生活 在 特殊 社区 ,或 者 和 家 人 生活 在 一 起 。 重 度 落 所 的 个 
体能 够 学 习 一 些 自我 照顾 技能 并 且 理 解 语言 ,但 是 他 们 讲话 有 困难 并 且 需 要 
相当 多 的 监护 。 极 重度 落后 者 可 以 理解 简单 的 交流 ,但 是 通常 不 能 讲话 ,往往 133 
被 安置 在 专门 的 机 构 。 
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智力 落后 :数量 遗传 学 


现在 心理 学 领域 广泛 接受 这 一 信条 , 即 遗 传 在 很 大 程度 上 影响 一 般 认 知 能 力 ， 
这 一 信条 是 以 第 9 章 所 呈现 的 证 据 为 基础 。 尽 管 也 可 能 会 认为 低 1Q 分 数 也 归 因 
于 遗传 因素 ,但 是 并 不 一 定 得 出 这 个 结论 。 例 如 , 智力 落后 可 以 由 环境 性 创伤 导 
致 ,如 出 生 问题 ,营养 缺乏 以 及 头 部 损伤 。 倘 若 智力 落后 很 重要 ,奇怪 的 是 , 尚 无 有 
关 智 力 落后 的 双生 子 或 收养 研究 的 报告 。 虽 然 如 此 ,一 项 同胞 研究 表明 中 度 和 重 
度 智 力 落 后 很 大 程度 上 归 因 于 非 遗 传 因素 。 一 项 研究 总 共 研 究 了 17 000 2,45 
种 儿童 ,0. 5% 的 人 是 中 度 到 重度 落后 (Nichols，1984)。 如 图 8. 1 所 示 , 智 力 落后 
儿童 的 同胞 并 不 智力 落后 。 同 胞 的 平均 IQ 为 103, 分 布 范围 为 85 到 125。 换 句 话 
说 ,中 度 到 重度 智力 落后 没有 表现 出 家 庭 相 似 性 ,此 结果 意味 着 智力 落后 不 是 遗传 
而 来 的 。 尽 管 大 多 数 中 度 和 重度 智力 落后 不 会 代 际 间 遗 传 ,但 是 正如 后 面部 分 要 134 
谈论 的 , 非 遗传 的 DNA 事件 ,如 新 的 基因 突变 和 新 的 染色 体 异 常 经 常 导 致 智力 
落后 。 


0.40 


重度 智力 落后 的 同胞 ^, 


“| 轻 度 智力 落后 的 同胞 \ 
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7 岁 时 的 IQ | 
ke a a ， 
图 8.1 轻 度 智力 落后 儿童 的 同胞 的 IQ 分 数 有 低 于 平均 IQ 分 数 的 倾向 。 
相反 ,重度 智力 落后 儿童 的 同胞 的 IQ 分 数 倾 向 于 正常 。 这 些 趋 势 表 明 轻 度 
智力 落后 是 家 庭 性 的 ,而 重度 智力 落后 并 不 如 此 (摘自 Nichols，1984) 


相反 , 轻 度 落后 儿童 的 同胞 的 IQ 分 数 倾向 低 于 平均 的 IQ 分 数 (图 8.1) 。 轻 
度 落后 儿童 (样本 中 1. 2% 的 儿童 为 轻 度 落后 ) 同 胞 的 平均 IQ 仅 为 85。 一 项 最 大 


SR iA 知 : 障 碍 117 





规模 的 有 关 轻 度 智力 落后 的 家 庭 研 究 也 得 出 这 一 重要 发 现 , 即 轻 度 智力 落后 具有 
家 性 性 ,而 中 重度 落后 不 具有 家 庭 性 。 此 研究 涉及 到 了 289 名 智力 落后 个 体 的 
80 000 名 亲属 (Reed & Reed，1965)。 这 一 家 庭 研究 表明 轻 度 智力 落后 具有 非常 
强 的 家 庭 性 。 如 果 父 母 中 的 一 方 是 轻 度 落后 , 则 儿童 智力 落后 的 可 能 性 大 约 为 
20%。 如 果 父母 都 是 智力 落后 , 则 相应 的 可 能 性 接近 50% 

尽管 轻 度 智力 落后 发 生 于 家 庭 , 但 是 也 可 以 说 明 养 育 作 用 大 于 天 赋 。 需 要 对 
轻 度 智力 落后 进行 双生 子 和 收养 研究 ,从 而 分 解 出 教养 与 天 性 的 相对 作用 。 令 人 
惊奇 的 是 ,尽管 有 三 项 小 型 双生 子 研究 表明 存在 一 定 的 遗传 影响 (Nichols，1984; 
Rosanoff, Handy, &. Plesset, 1937; Wilson & Matheny, 1976) ,但 是 没有 对 确诊 
为 轻 度 智力 落后 者 的 适当 的 双生 子 或 收养 研究 报告 。 一 项 规模 最 大 的 研究 从 美国 
黑人 中 选取 了 15 对 同 卵 双生 子 和 23 对 异 明 双生 子 ,每 一 双生 子 中 至 少 有 一 人 是 
轻 度 落后 (Nichols，1984)。 同 卵 双生 子 的 先 证 者 一 致 性 为 75%, 异 卵 双 生子 为 
46% ,表明 了 存在 中 等 程度 的 遗传 影响 。 

非 选 择 性 样本 的 两 项 双生 子 研究 ,探查 了 婴儿 期 (Petrill 等 人 ,1997) 和 成 年 中 
期 (Saudino 等 人 ,1994)IQ 分 数 低 的 根源 。 这 两 项 研究 都 发 现 低 IQ 的 遗传 性 至 少 
与 正常 范围 的 IQ 的 遗传 性 相当 , 从 而 表明 遗传 因素 可 以 解释 所 发 现 的 轻 度 智力 落 
后 的 家 庭 相 似 性 。 然 而 ,这 些 研 究 中 很 少 有 被 试 是 真正 的 智力 落后 , 即 IQ 分 数 低 
于 70。 一 项 对 3 000 多 名 婴儿 双生 子 进行 的 研究 ,关注 IQ 分 布 最 低 端 5% 的 双生 
FERIR IQ 的 遗传 性 至 少 与 正常 范围 的 1Q 相当 (Eley 等 人 ,1999) 。 尽 管 这 
些 并 不 是 有 关 轻 度 智 力 落后 的 权威 研究 ,但 是 它们 一 致 性 地 指出 了 遗传 因素 具有 
中 等 程度 的 作用 。 轻 度 乱 力 落后 似 耶 可 能 位 于 影响 一 般 认 知 能 力 的 遗传 和 环境 因 
素 分 布 的 低 端 (Plomin，1999a) ,这 将 是 第 9 章 的 论题 。 

有 关 障 碍 的 研究 发 现 ,常常 会 在 同一 个 人 身上 同时 出 现 几 种 障碍 。 例如 ,智力 
落后 伴随 有 医学 问题 以 及 行为 问题 。 大 约 1/3 的 轻 度 智力 落后 儿童 会 有 医学 问 
题 。 尽 管 一 直 假设 是 医学 问题 导致 智力 落后 ， 也 可 能 是 遗传 因素 造成 医学 问题 和 
智力 落后 。 一 些 研 究 表明 可 能 确实 如 此 。 这 些 研 究 发 现 对 于 同时 患 有 轻 度 智力 落 
后 和 医学 问题 的 儿童 ， ,他 们 的 父母 更 有 可 能 患 有 认 知 障碍 (Bregman 必 Hodapp，135 
1991) 。 与 此 相似 的 是 ,大 约 一 半 的 轻 度 智力 落后 的 儿童 也 有 行为 问题 。 尚 不 知 是 
智力 落后 导致 行为 问题 还 是 遗传 因素 同时 影响 智力 落后 和 行为 问题 ， 


智力 落后 : 单 基因 障碍 ， 


100 多 种 极其 罕见 的 遗传 障碍 都 包含 有 智力 落后 症状 (Wahlstrom，1990)。 
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第 2 章 所 讨论 的 PKU 是 一 种 典型 障碍 ;第 3 章 所 谈 到 的 脆性 X 智力 落后 则 是 最 新 
的 发 现 。 我 们 将 首先 探讨 这 两 种 单一 基因 障碍 , 因 它们 对 智力 落后 的 影响 而 众 所 
周知 。 随 后 介绍 瑞 特 综合 征 ,这 是 一 种 导致 女性 智力 落后 的 常见 病因 。 接 下 来 我 
们 将 谈 及 另外 三 种 单 基因 障碍 ,尽管 它们 的 主要 缺陷 并 不 是 认 知 能 力 ,但 也 会 对 知 
力 落 后 产生 影响 。 

一 直 以 来 ,几乎 都 是 通过 对 社会 公共 机 构 的 病人 的 研究 才 得 以 了 解 单 基因 障 
碍 以 及 下 一 节 要 介绍 的 染色 体 障碍 。 早 期 的 这 些 研究 描绘 的 是 一 幅 暗 痰 图 景 。 但 
是 近来 对 整个 人 口 进 行 的 系统 调查 表明 存在 广泛 的 个 别 差异 ,包括 认 知 功能 正常 
的 个 体 之 间 也 存在 个 体 差异 。 这 些 遗 传 障碍 使 得 IQ 分 布 向 下 端 偏 移 ,但 是 仍 保持 
广泛 的 个 别 差异 。 


ad er 


EA AFA PACA BY F EE NA 89 a Fe EE A PR te (PKU), 大约 
10 000 新 生 儿 中 有 1 人 患 此 病 。 如 果 没 有 接受 过 治疗 的 话 ,患者 的 IQ 分 数 通常 低 
于 50, 尽 管 个 别 的 会 接近 正常 IQ。 正 如 第 2 章 所 提 到 的 ,PKU 是 一 种 隐 性 的 单 基 
因 障 但 ,社会 公共 机 构 曾 经 约 有 1% 的 重度 智力 落后 个 体 患 此 病 。PKU 是 有 助 于 
发 现 与 行为 相对 应 的 基因 最 佳 例子 。PKU 是 由 单个 基因 引发 ,了 解 这 一 点 有 助 于 
理解 遗传 缺陷 如 何 导 致 智力 落后 。 产 生 葵 基 琴 氨 酸 羟 化 酶 的 基因 (PAH) 如 果 发 
生 突变 ,就 会 导致 酶 不 能 正常 工作 ,也 就 是 不 能 分 解 葵 基 丙 氨 酸 。 葵 基 丙 氨 酸 来 自 
于 食物 尤其 是 牛 羊肉 ;如 果 不 能 正常 分 解 ,就 会 堆积 并 损坏 脑 的 发 育 。 

”尽管 PKU 是 一 种 简单 的 单 基因 隐 性 遗传 障碍 ,但 是 PKU 的 分 子 遗 传 学 并 不 
简单 (Seriver & Waters, 1999), PAH 基因 位 于 12 号 染色 体 , 它 表现 出 100 多 种 
不 同 的 突变 ,其 中 一 些 引 发 更 为 轻 度 的 智力 落后 (Guldberg 等 人 ,1998)。 许 多 典 136 
型 的 单 基因 障碍 也 出 现 了 相似 的 结果 。 不 同 的 突变 对 基因 产物 的 作用 厦 在 着 差 
异 , 这 种 差异 使 得 人 们 更 难 认识 疾病 进程 。 这 也 使 得 DNA 诊断 更 如 国难/ 国 为 不 
得 不 使 用 DNA 标记 来 测定 所 有 的 突变 。 最 近 提 出 了 一 个 量化 特征 模型 ,其 中 涉 
及 到 葵 基 丙 氨 酸 水 平 在 正常 变异 情境 下 的 PAH 突变 效应 (Kaafmanny 1996). 
PAH 基因 突变 的 老鼠 模型 也 表现 出 相似 的 表 型 结果 (McDonald & Charlton, 
1997). | "=. & 

为 了 减轻 因 不 知 如 何 运 用 遗传 学 信息 而 产生 的 担忧 ,有 必要 认识 到 我 们 对 
PKU 单 基因 病因 的 了 解 并 不 会 导致 绝育 措施 或 遗传 工程 的 施行 。 取 而 代 之 的 是 
施行 环境 干预 一 一 低 茶 基 丙 氨 酸 饮食 一 一 可 以 成 功 阻 止 智力 落后 的 进一步 加 剧 。 


第 8 党 1K! RE 确 ， 119 





1961 年 开始 在 出 生 时 对 PUK 进行 大 范围 的 站 查 , 这 个 方案 表明 如 果 能 进行 相对 
简单 的 干预 ,那么 人 们 就 愿意 接受 遗传 入 查 (Guthrie，1996) 。 然 而 ,尽管 进行 了 筛 
查 和 十 预 ,PKU 个 体 的 IQ 仍然 倾 问 于 略微 偏 低 ,尤其 在 没有 严格 遵循 低 葵 基 丙 氮 
酸 饮 食 的 情况 下 (Smith 等 人 ,1991)。 一 般 建议 饮食 控制 尽 可 能 长 久 些 ,至 少 要 保 
持 到 青春 期 结束 。 患 有 PKU 的 妇女 在 怀孕 前 必须 重新 实施 严格 的 低 葵 基 丙 氨 酸 
饮食 从 而 避免 高 请 度 的 葵 基 丙 氨 酸 会 给 胎儿 带 来 危害 (Guttler 等 人 ,1999) 。 


脆性 X 综合 征 


正如 第 1 章 和 第 3 章 所 提 到 的 ,脆性 X 是 仅 次 于 唐 氏 综合 征 的 第 二 常见 的 智 
力 落 后 病因 以 及 最 常见 的 遗传 形式 病症 。 男 性 发 生 率 是 女性 的 两 倍 。 脆 性 X 的 发 
He RU Ae 1 250 名 男性 中 有 1 名 患者 ,而 2 500 名 女性 中 有 1 名 患者 。 专 门 招收 
留 力 落 后 者 的 学 校 中 2% 的 男性 患 有 脆性 X 综合 征 。 大 多 数 脆性 X 男性 患者 的 智 
力 属 于 中 度 落后 ;但 是 也 有 不 少 人 仅仅 轻 度 智力 落后 ,并 且 还 有 些 人 智力 正常 。 擒 
带 有 脆性 X 的 女孩 中 大 约 仅 有 一 半 的 人 会 受到 影响 , 因为 她 们 的 两 个 X 染色体 中 
有 一 个 失 活 (正如 第 4 章 所 讨论 的 )。 

脆性 X 男性 患者 的 IQ 到 儿童 期 过 后 会 降低 。 除 了 较 低 的 1Q, 大 约 四 分 之 三 
的 脆性 X 男性 患者 具有 耳 杀 大 且 常 常 凸 出 来 ,长 脸 且 下 颌 前 突 , 青 春 期 后 罕 丸 变 大 
的 特征 。 他 们 讲话 不 太 正常 ,缺乏 视线 接触 (天 恶 凝视 ), 有 拍手 动作 。 语 言 困 难 程 
度 从 不 讲话 到 轻 度 沟通 困难 。 常 常 观 察 到 一 种 被 称 为 “ 碎 语 ”的 讲话 模式 即 讲 话 速 
度 快 ,有 时 讲话 牌 曲 信息 .重复 以 及 缺乏 一 定 的 组 织 。 空 间 能 力 受到 影响 的 大 于 言 
语 能 力 。 语 言 理解 水 平一 般 优 于 语言 表达 水 平和 基于 IQ 分 数 的 预期 语言 理解 水 
平 (Dykens，Hodapp，& Leckman, 1994; Hagerman，1995) 。 父 母 常 常 报告 患者 137 
多 动 ,冲动 以 及 注意 分 散 。 

直到 1991 年 发 现 脆性 X 的 基因 之 前 ， 有 关 它 的 遗传 一 直 是 个 谜 (Vetkerk 等 
人 ,1991)。 它 并 不 符合 简单 的 X 连锁 模式 ,因为 随 着 各 代 延 续 患 病 风险 增加 。XX 
染色 体 (Xg27. 3) 的 三 联 体 (CGG) 重 复 扩 增 是 脆性 X 综合 征 产生 的 原因 ;此 障碍 
之 所 以 被 称 为 脆性 X, 那 是 因为 多 次 复制 使 得 染色 体 在 该 位 点 上 变 得 脆弱 了 ;并 且 





在 实验 室 进 行 染 色 体 培育 的 过 程 中 会 发 生 破裂 。 正 如 第 3 章 所 谈 到 的 ,父母 遗传 
了 带 有 正常 重复 数量 (6 到 54 次 重复 ) 的 染色 体能 够 产生 重复 数量 扩 增 (可 达 200 
次 重复 ) 的 卵子 或 精子 ,这 被 称 为 所 突变 。 前 突变 并 不 是 导致 子女 智力 落后 的 原 
因 , 但 是 它 不 稳定 并 且 常 常 在 后 代 将 会 身上 引起 更 大 的 扩 增 (多 于 200 次 重复 ) ,万 
其 当前 突变 的 X 染色 体 通 过 母亲 遗传 而 来 。 历 经 四 代 后 ， 前 突变 扩 增 为 全 突变 的 
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风险 从 5% 增 加 到 50% ,尽管 还 不 能 够 预测 到 前 突变 何 时 扩 增 为 全 突变 。 还 不 知 
道 扩 增发 生 的 机 制 。 对 几乎 所 有 的 男性 来 说 全 突变 会 导致 脆性 X, 而 女性 中 只 有 
一 半 会 这 样 。 女 性 是 脆性 X 的 嵌 合 体 , 因 为 一 个 X 染 色 体 没有 被 激活 ( 见 第 4 
BE) ,所 以 一 些 细胞 将 会 发 生 全 突变 ,而 其 他 细胞 保持 正常 状态 (Kaufmann & 
Reiss, 1999), 

三 联 体重 复发 生 在 基因 FMRI 附 近 并 且 阻 止 这 个 基因 被 转录 。 它 的 蛋白 质 
产物 FMRP 似乎 可 以 结合 RNA, 这 就 意味 着 该 基因 产物 监控 着 其 他 基因 的 表达 
(Siomi 等 人 ,1994) 。 已 经 有 人 提出 FMRP 参与 了 神经 元 通路 的 信号 发 射 ,尤其 
是 对 于 罕 触 活性 有 关 的 蛋白 质 的 调节 (Weiler 等 人 ,1997)。 在 各 物种 中 所 发 现 

的 这 一 基因 就 像 酵母 菌 和 吵 齿 动物 那样 种 类 繁多 , 并 且 在 包括 脑 和 塞 丸 等 高 能 
组 织 在 内 的 大 多 数组 织 内 均 有 表达 。 在 老鼠 的 脑 内 ,该 基因 绝 大 多 数 在 海马 ,小 
Hpi AL Ai BZ E BX SR BSA. FMRI 敲 除 的 老鼠 表现 出 学 习 缺 陷 (Bakker 等 人 ， 
1994; Kooy 等 人 ,1996)。 一 项 人 类 脑 的 尸检 研究 曾 发 现 FMRI 导致 树 突 变 细 
并 且 有 异常 长 ,这 在 FMRI 敲 除 老鼠 上 得 到 验证 (Comery 等 人 ,1997)。 这 项 观察 
结果 非常 有 意义 ,因为 各 种 智力 落后 最 为 一 致 的 解剖 学 特征 就 是 树 突 异常 
(Kaufmann, 1996), | | 

对 脆性 X 的 研究 正 从 分 子 遗 传 学 快速 转向 神经 生物 学 (Kaufmann &. Reiss, 
1999) 。 研 究 者 们 期 望 有 朝 一 日 能 了 解 FMRP 的 功能 ,那么 就 可 以 寻找 入 工 赫 
代 物 ,因为 有 证 据 表 明 即 便 是 少量 的 蛋白 质 都 能 改善 因 它 的 缺失 而 带 来 的 影响 
(Hagerman 等 人 ,1994) 。 此 外 ,测定 前 突变 携带 者 的 方法 已 经 得 以 改进 ,这 些 盘 
查 测试 可 帮助 携带 前 突变 的 人 训 免 生出 因 更 大 扩 增 而 患 上 脆性 X 综合 征 的 
孩子 。 


瑞 特 综合 征 138 


唐 氏 综合 征 是 导致 女性 智力 落后 的 最 常见 的 病因 ,10 000 名 女性 中 存 1 名 串 
有 此 病 。 特 综合 征 则 是 仅 次 其 后 的 第 二 大 病因 , 且 在 婴儿 期 几 季 没有 影响 ,但 
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基 一 CpG 一 结合 蛋白 质 一 2 编码 ) 发 生 突变 而 引起 (Amir 等 人 , 1999), 4A 
MECP2 突变 的 男性 通常 在 出 生前 或 出 生 后 不 久 就 去 世 了 。MECP2 基因 参与 到 
中 基 化 的 过 程 ,使 其 他 基因 在 发 展 过 程 中 不 起 作用 。 
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其 他 单 基因 障碍 


其 他 许多 单 基因 障碍 引起 的 主要 缺陷 并 不 是 智力 落后 ,但 是 也 表现 出 对 IQ 的 
影响 。 最 常见 的 三 种 障碍 为 杜 兴 肌 营养 不 良 , 莱 希 一 尼 冯 综 合 征 和 神经 纤维 瘤 病 。 


杜 兴 肌 营养 不 良 


这 一 综合 征 是 一 种 与 联 锁 (Xzp21) 的 隐 性 障碍 ,3 500 名 男性 中 有 1 人 患 此 病 。 
这 种 5 | 起 肌肉 组 织 增值 性 萎缩 的 神经 肌肉 障碍 从 婴儿 期 开始 发 作 ,通常 患者 在 20 
岁 之 前 就 因 呼 吸 或 心脏 功能 衰竭 而 死亡 。 杜 兴 肌 营养 不 良 的 男性 患者 平均 IQ 为 
85。 仿 管 认 知 能 力 受 到 的 影响 变化 很 大 ,但 是 言语 能 力 的 受 损 要 比 非 言 语 能 力 的 
受 损 严重 (Emery, 1993), 

目前 还 不 知道 该 基因 的 产物 (营养 不 良 ) 如 何 影响 认 知 功能 ,但 是 目前 已 经 在 
肌肉 组 织 和 脑 内 找到 了 它 。DMD 基因 如 此 巨大 一 带 有 79 个 外 显 子 的 2. 3 百 万 
个 碱 基 对 一 一 需要 好 几 个 小 时 进行 转录 ( Tennyson, Klamut, & Worton, 1995), 
已 经 发 现 了 DMD 基因 的 数 十 种 突变 ， 人 至少 三 分 之 一 的 病例 根源 于 新 突变 。 
C57BL 系 老鼠 自然 发 生 了 XX 连锁 肌肉 营养 不 良 的 基因 突变 (Bulfield 等 人 ,1984)。 
气管 突 变 会 大 大 缓解 肌肉 和 脑 的 营养 不 良 , 甚 至 对 人 类 来 说 致命 的 突变 ,在 老鼠 身 
上 却 很 少 发 现 临床 迹象 。 这 一 物种 上 的 差异 表明 老鼠 具有 一 些 补偿 机 制 ,也 许可 
以 用 来 缓解 人 类 的 状况 ， 


oe a ay out . 
莱 希 一 尼 汉 综合 征 a a ee 


. RATER AE Bhp X 连锁 (X926 - 27) 隐 性 障碍 ;大 约 20 000 名 男性 
新 生 儿 中 有 1 名 患 有 此 病 。 这 一 障碍 最 明显 的 特征 就 是 冲动 的 自残 行为 ,85%% 以 
上 的 病例 表现 出 这 一 特征 (Anderson & Ernst, 1994), 最 为 典型 的 就 是 咬 嘴 层 和 
手指 ,一 般 都 非常 严重 导致 广泛 的 组 织 缺损 。 这 种 自残 行为 最 早 开 始 于 婴儿 期 ,也 

可 能 晚 至 青春 期 才 开 始 。 这 一 行为 给 个 体 造成 很 大 痛苦 却 控制 不 住 ， 认 知 能 力 方 139 
面 ,大 多 数 个 体 有 中 度 或 重度 学 习 困难 ， 并 且 通 常 讲话 受 损 。 近 时 和 过 去 事件 的 记 

忆 没 有 受到 影响 。 

基因 (HPRTI] ) 为 一 种 酶 (次 黄 味 叭 磷酸 核糖 基 转 移 酶 , HPRT) 编码 , 此 酶 参 
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与 到 核酸 的 产生 过 程 。 就 像 PKU 和 DMD 那样 ,该 基因 也 有 许多 不 同 的 突变 
(Renwick “A.,1995). HPRTI 的 突变 对 多 巴 胺 系统 (包括 异常 少量 的 多 巴 胺 能 
神经 未 梢 和 细胞 体 ) 会 产生 弥散 的 结构 化 的 影响 (Nyhan & Wong，1996)。 一 项 对 
六 对 同 卵 双生 子 进行 的 研究 值得 关注 ,该 研究 发 现 双生 子 在 APRTI 的 突变 频数 
上 有 很 高 的 相似 性 (Curry 等 人 ,1997) 。 这 发 现 说 明 遗 传 因素 可 能 决定 突变 频 
数 的 变异 。 

第 一 批 转 基因 敲 除 老 鼠 系 之 一 ， 就 与 引发 莱 希 一 尼 汉 综合 征 的 HPRTI 基因 
有 关 (Kuehn 等 人 ,1987)。 研 究 者 发 现 老鼠 的 反应 与 DMD 突变 的 反应 相似 ,也 就 
RRR HPRTI 基因 似乎 对 老鼠 的 脑 或 行为 没有 什么 影响 。 但 是 ,研究 者 发 现 另 
外 一 个 基因 可 以 补偿 HPRT 酶 的 缺失 。 如 果 另 一 基因 的 表达 受到 药物 的 阻碍 , 那 
A HPRTI 殴 除 老鼠 就 表现 出 自残 肢体 ,这 与 莱 希 一 尼 充 综合 征 的 表现 有 着 相似 
之 处 (Wu & Melton，1993) 。 目 前 尚未 确定 老鼠 是 否 也 患 有 学 习 缺 陷 。 


1 型 神经 纤维 瘤 病 (NF1 ) 


大 约 在 一 个 多 世纪 以 前 首次 提 到 1 型 神经 纤维 瘤 病 , 患者 长 有 皮肤 瘤 和 神 
经 组 织 肿瘤 。 该 疾病 的 症状 十 分 多 样 化 ,发 作 于 儿童 早期 ,会 出 现 巧克力 色 的 斑 
点 。 尽 管 肿瘤 块 可 能 压迫 神经 从 而 导致 严重 问题 ,但 是 肿瘤 块 并 不 发 生 癌变 , 主 
要 会 导致 容貌 毁损 。 大 多 数 受 感染 个 体 的 IQ 分 数 处 在 平均 范围 的 低 端 (Ferner， 
1994) 。 但 仍 约 有 一 半 的 人 有 学 习 困难 ,尽管 非 言语 能 力 受 影响 的 程度 要 高 于 言 
语 能 力 。 

NF1 由 17 号 染色 体 (17q11.2) 上 的 显 性 等 位 基因 引起 ,对 显 性 等 位 基因 来 说 
这 具有 惊人 的 普遍 性 (大 约 3 000 个 新 生 儿 中 有 1 人 患 此 病 )。NF1 基因 不 如 
DMD 基因 那么 大 ,但 是 它 还 是 大 的 ,拥有 分 散 于 350 个 千 碱 基 对 的 59 个 外 显 子 。 
NFI 基因 在 大 量 不 同 的 组 织 中 表达 。 据 认为 引起 NF] 的 等 位 基因 与 肿瘤 抑制 有 
关 ,90% 以 上 的 患者 是 从 父亲 那里 遗传 而 来 。 然 而 ,就 像 其 他 有 关 智 力 落后 的 基因 
那样 ,NF1 基因 的 突变 率 非常 高 ;所 有 病例 中 约 有 一 半 是 新 突变 。 突 变 导致 肿瘤 的 
机 制 尚 不 清楚 ,但 是 绝 大 多 数 引 起 蛋白 神经 纤维 瘤 截断 。 

昌 前 已 经 建立 了 两 种 老 怕 基因 鼓 除 模 型 。 其 中 一 种 模型 , 敲 除了 老鼠 NF1 基 
因 的 等 价 物 ,导致 杂 合 老鼠 出 现 了 学 习 与 记忆 缺陷 ( 纯 合 突变 体 不 能 存活 ) (Silva, 
Smith, & Giese,，1997) 。 尽 管 这 些 杂 合 老鼠 没有 出 现 肿瘤 , 嵌 合 子 老鼠 如 果 有 一 140 
些 纯 和 就 除 突变 的 细胞 ,就 会 出 现 肿 瘤 (Cichowski 等 人 ,1999) 。 另 外 一 种 模型 在 
敲 除了 NF1 基因 的 同时 还 敲 除 了 一 种 基因 (p53) , 据 知 后 者 可 以 抑制 肿瘤 并 且 与 
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EFS RAE AK (Vogel 等 人 ,1999)。NF1 RW RE EERO 53 也 敲 除了 ,就 会 
生长 肿瘤 ,同时 出 现 学 习 与 记忆 缺陷 。 


小 结 


尽管 对 智力 落后 的 数量 遗传 学 几乎 一 无 所 知 ,但 是 已 经 发 现 了 许多 导致 智力 
活 后 的 单 基因 障碍 。 最 典型 的 障碍 就 是 PKU, 由 12 号 染色 体 上 的 一 个 基因 引发 ， 
最 新 研究 发 现 正 是 某 个 基因 造成 男性 智力 落后 过 多 :脆性 X 智力 落后 是 由 X 染色 
体 的 三 联 体重 复 所 引起 ,这 种 重复 经 过 几 代 人 而 扩 增 ,从 而 阻止 邻近 基因 的 转录 。 
女性 普 力 落后 的 一 个 重要 病因 就 是 瑞 特 综合 征 。 其 他 100 多 个 单 基因 障碍 也 能 引 
起 智力 落后 ,其 中 包括 杜 兴 肌 营养 不 良 、 莱 希 一 尼 汉 综合 征 和 神经 纤维 瘤 病 1 型 。 
它们 均 是 特别 巨大 的 基因 ,具有 许多 不 同 的 突变 ,其 中 许多 突变 又 是 自发 而 生 的 。 
老鼠 模型 有 助 于 理解 这 些 基因 的 功能 。 图 8. 2 展示 了 由 最 常见 单 基因 造成 的 智力 
落后 个 体 的 平均 IJQ。 然 而 应 该 记 住 ,这 些 障碍 对 应 的 认 知 作用 范围 非常 广 。 有 缺 
陷 的 等 位 基因 使 得 IQ 分 布下 移 , 但 是 个 体 的 IQ 仍然 保持 广泛 的 分 布 范围 。 


图 8.2 智力 落后 的 单 基因 
AA: 2 A R fe (PKU) , Be 
特 综 合 征 <RS) .脆性 Xx 智力 
落后 (FRX) , 茜 希 一 尼 汉 综合 
征 (LNS), 杜 兴 肌 营养 不 良 
(DMD) 和 1 ie og ma 
PKUFRXDMD (NF1)， 尽管 iQ 8 
RS LNS MFI 低 ， EMR Ri fe 时 的 | 
1Q 分 数 : BAR aooo 


个 体 人 数 








智力 落后 :染色 体 异 党 


与 单 基 因 导致 智力 落后 相 比 ,更 为 普遍 的 是 染色 体 异 常 也 引起 的 智力 落后 . 
最 为 常见 的 异常 就 是 多 出 一 个 染色 体 ,不 过 染色 体 的 部 分 缺失 也 会 引起 智力 落后 。 
随 着 染色 体 分 析 的 分 辩 素 变 得 更 加 精细 ,就 有 可 能 发 现 更 为 细微 的 缺失 。 对 中 度 、 
124° SSR i wm we 
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重度 落后 旦 病因 不 明 的 儿童 进行 了 研究 ,发 现 其 中 7% 的 儿童 具有 细微 的 染色 体 
开间 ; 轻 度 智力 落后 儿童 中 仅 有 0. 5 为 会 出 现 相 同 的 异常 情况 (Knight 等 人 ， 
1999), 

第 3 STA HBE A IEAS) ,并 将 其 作为 基因 组 印记 的 一 个 例子 。 这 
个 综合 征 与 染色 体 15g11 的 细微 缺失 有 关 , 通常 自然 而 然 地 发 生 在 配子 的 形成 过 
程 之 中 ,而 不 是 世代 遗传 的 异常 (Cassidy &. Schwartz, 1998), 如 果 缺 失 来 自 于 母 
aR (25 000 名 婴儿 中 有 1 名 ) ' 则 会 导致 中 度 智 力 落后 步 态 异常 .言语 缺陷 ,痉挛 以 
及 不 适当 的 欢快 举止 (包括 经 常 性 的 笑 和 兴奋 )。 如 果 遗 传 自 父亲 (15 000 名 婴儿 
中 有 1 名 ), 相 同 的 染色 体 缺 失 导 致 疗 业 德 一 威 利 综合 征 (PWS)。 该 综合 征 最 明 
显 的 特征 就 是 暴食 和 脾气 暴躁 ， 这 种 缺失 也 会 导致 多 种 学 习 困 难以 及 1Q 分 数 处 
于 正常 范围 的 低 端 。 绝 大 多 数 情况 下 这 种 染色 体 异 常 自发 而 生 。 患 有 此 病 的 先 证 
者 的 同胞 发 病 率 低 , 小 于 1%。AS 和 PWS 可 能 是 由 15g 区 的 不 同 基因 引起 
(Cassidy & Schwartz, 1998), AS 似 平 与 证 素 连 接 酶 基因 UBE3A ARK. PHY 
Belg SL AH Nf BE H EF eB 4}, 并 且 对 脑 的 发 育 至 关 重 要 (Kishino， 
Lalande, & Wagstaff，1997) 。 与 前 面 所 提 到 的 基因 一 样 ,UBFE34 也 表现 出 许多 
不 同 的 突变 ,其 中 很 多 是 自然 而 然 发 生 的 (Fang 等 人 ,1999)，PWrS 看 起 来 与 另外 
一 种 基因 有 关 ,( 即 SNRPN ,可 以 编码 小 型 的 细胞 核 核 蛋白 多 肘 N), 此 基因 影响 
mRNA 加 工 (Schweizer， Zynger, &. Francke, 1999), a 

RET EEA TE RERA 25 000 名 新 生 儿 中 有 一 名 患 儿 ,该 综合 征 与 7 
号 染色 体 的 细微 缺失 有 关 。 绝 大 多 数 病例 是 自发 产生 的 。 威 廉 姆 斯 综合 征 属于 结 
缔 组 织 疾 病 , 引 发 生长 迟 漠 以 及 多 种 医学 问题 . 普遍 表现 智力 落后 ,并 且 大 多 数 患 
者 存在 学 习 困 难 ,需要 接受 特殊 教育 。 大 多 数 患 者 成 年 无 法 独立 生活 。 最 初 研究 
威廉 姆 斯 综合 征 时 ,研究 者 认为 患者 的 语言 表达 技能 要 优 于 其 他 认 知 能 力 。 但 是 ， 
后 来 的 研究 表明 语言 和 其 他 认 知 能 力 一 样 也 受 到 了 损伤 ， 文 种 影响 有 
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者 同时 缺少 弹性 蛋白 基因 和 LIM ARS, TE R Se E AN: 
成 分 ,使 其 具有 弹性 。 弹 性 蛋白 的 突变 或 缺失 导致 威 廉 婚 基 OE 
病 。 PJE, LIM 激酶 在 大 脑 中 大 量 表达 , 一般 认 为 缺少 它 半 全 
泉 合 征 中 视觉 空间 结构 认 知 受 损 。7 号 染色 体 这 一 部 分 的 缺失 可 能 
个 基因 (Wang, 1999), p 
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E Say: ' 


已 经 发 展 出 新 技术 来 鉴别 染色 体 的 微 缺 失 。 采 用 这 些 技 术 进行 的 研究 发 现 知 
力 落 后 的 某 些 案例 可 能 归 因 于 微 缺失 (Flint 等 人 ,1995c)。7% 的 中 度 和 重度 智力 
落后 儿童 的 染色 体 末 端 被 发 现 有 异常 ,但 是 轻 度 智 力 落后 者 中 则 少 于 1% CKnight 
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等 人 ,1999)。 


下 一 市 将 介绍 与 智力 落后 有 关 的 典型 的 染色 体 异 常 。 染 色 体 和 诸如 染色 体 不 
DRAR K 染色 体 异 常 特例 等 染色 体 异 常 已 经 在 第 3 章 和 第 4 章 作 了 介绍 。 


唐 氏 综合 征 


第 3 章 中 曾经 谈 到 过 唐 氏 综合 征 是 由 21 号 染色 体 三 体 引 起 的 。 这 也 是 智力 
法 后 最 重要 的 单一 性 病因 ,发 生 率 约 为 1 000 名 新 生 儿 中 出 现 1 例 患者 。 这 一 综合 
征 如 此 普遍 以 全 大 家 都 可 能 熟悉 它 的 一 般 特 征 (图 8. 3)。 尽 管 已 有 研究 报告 了 唐 
氏 综合 征 儿 童 的 300 多 个 异常 特征 ,有 几 个 特定 的 身体 异常 特征 因为 出 现 频 繁 而 
起 到 诊断 的 作用 。 这 些 特 征 包括 颈 组 织 变 长 ,肌肉 衰弱 .眼睛 虹膜 有 斑点 .嘴巴 张 
开 \ 瑞 头 伸 出 。 一 些 特征 如 颈 组 织 变 长 随 着 儿童 年 龄 的 增长 会 变 得 不 太 显 著 。 其 
他 特征 如 智力 落后 和 身材 矮小 只 有 随 着 儿童 年 龄 的 增长 才 会 明显 起 来 。 大 约 三 分 


之 二 的 患者 具有 听觉 缺陷 ,三 分 之 一 


的 患者 有 心脏 缺陷 1866 年 
-N eee Langdon Down 鉴别 出 这 一 疾病 ,并 

PO BUSH, RRO LEC ME 

toe) 执 个 强 , 但 是 另 一 方面 一 般 都 表现 出 


D 性 情 温和 。 尽 管 可 能 会 假定 这 些 不 


同 的 影响 是 源 自 21 号 染色 体 上 特定 
基因 的 过 度 表达 (因为 染色 体 有 三 份 
拷贝 ), 如 此 多 的 额外 遗传 资源 有 可 
能 会 导致 发 展 不 稳定 (Shapiro， 
1994). - 

” 唐 氏 综合 征 最 为 显著 的 特征 就 


> BABA (Cicchetti & Beeghly， 
5 1990). RERNE AO BA de BRR k 


四 对 智力 落后 的 影响 那样 , 唐 氏 综合 征 1 
| 患者 的 1Q 分 布 广泛 。 唐 氏 综合 征 儿 


483 患 有 唐 氏 综合 征 的 儿童 。(Laura Dwight/ 
Peter Arnold) . 
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童 的 平均 1Q 是 55, 其 中 智商 分 数位 
于 前 10% 的 儿童 处 于 IQ 正常 范围 的 
低 端 。 到 了 青少年 时 期 ,语言 技能 一 
般 大 致 达到 三 岁 儿 童 的 水 平 。 绝 大 


多 数 唐 氏 综合 征 患 者 到 了 45 岁 就 会 因 痴 呆 而 认 知 能 力 下 降 ,这 一 早期 线索 表明 与 
BIR AK SEA JETRE 21( 后 有 论述 ) 。 

第 3 章 提 到 的 唐 氏 综合 征 是 二 德尔 定律 的 一 个 例外 ,因为 它 并 不 发 生 于 家 族 
内 。 唐 氏 综 合 征 不 会 遗传 给 下 一 代 , 大 多 数 情 况 下 通过 21 号 染色 体 不 分 裂 而 实施 
每 一 代 的 更 新 。 唐 氏 综 合 征 另 一 个 重要 特征 就 是 高 龄 女性 生育 特别 容易 发 生 这 种 
情况 ,第 3 章 对 原因 已 经 作 了 解释 。 


性 染色 体 异 常 


多 余 的 X 染 色 体 同样 会 引起 认 知 障碍 ,尽管 影响 效果 有 很 大 的 差异 。 如 果 
男性 多 一 个 X REEMS EAA BEATE, KY 750 名 男性 婴儿 中 有 1 名 
患 有 此 症 。 主 要 问题 包括 青春 期 以 后 塞 丸 激素 水 平 低下 ,从 而 导致 不 育 、 塞 丸 较 
小 以 及 乳房 发 育 。 旱 期 检测 和 激素 治疗 尽管 不 能 医治 不 育 但 对 减缓 症状 极为 重 
要 。 患 有 XXY 男性 综合 征 的 男性 智力 也 稍 低 于 平均 IQ, 大 多 数 有 言语 和 语言 
问题 以 及 学 习 成 绩 低下 (Mandoki 等 人 ,1991) 。 对 于 女性 ,多 一 个 X 染 色 体 ( 称 
为 隆 三 体 综 合 征 ) 的 发 生 率 为 1 000 名 新 生 儿 中 有 一 名 患者 。 患 三 体 X 综 合 征 
的 女性 的 平均 IQ 大 约 为 85, 要 低 于 患 XXY #4) i (Bender, Linden, & 
Robinson，1993) 。 其 言语 分 数 低 于 非 言 语 分 数 ,并 且 大 都 需要 言语 治疗 。XXY 
和 XXX 患者 出 生 时 的 头 围 均 小 于 平均 值 , 这 意味 着 认 知 缺陷 可 能 在 出 生前 就 形 
成 了 (CRatcliffe，1994) , 

男性 除了 可 能 多 余 一 个 X 染色 体 , 也 可 能 有 多 一 个 立 染 色 体 (XYY) ,女性 还 
可 能 只 有 一 个 X 染色 体 (XO, 称 为 侍 纳 综合 征 )。1 000 名 男性 新 生 儿 中 有 1 名 为 
XXY 患者 ,这 些 患者 青春 期 后 要 高 于 正常 人 并 且 性 发 育 正 常 。 尽 管 男 性 XYY 患 
者 存在 的 认 知 问题 比 男性 XXY 患者 少 , 但 是 仍 约 有 一 半 的 患者 存在 言语 困难 , 通 
前 需要 言语 治疗 ,也 存在 语言 和 阅读 问题 。 青 少年 犯罪 与 XYY 有 关联 。XYY 综 
合 征 是 20 世纪 70 年 代 争 论 的 中 心间 题 ,当时 有 人 认为 这 类 男性 更 加 有 暴力 性 ,这 
一 提 法 很 可 能 由 "超级 男人 ”这 个 概念 所 引发 ,这 类 男人 额外 的 Y 染色 体 使 得 他 们 
具有 超 强 的 男子 气 。 尽 管 几 乎 没有 找到 此 假设 的 证 据 , 但 是 引 发 的 这 场 争 论 给 染 
色 体 异常 的 人 口 调查 工作 造成 更 大 困难 。 

每 2 500 名 女性 新 生 儿 中 就 有 1 名 患 有 特 纳 综合 征 (XO) ;尽管 99% 的 XO 胎 
儿 会 发 生 流 产 。 患 者 的 主要 问题 就 是 身材 矮小 以 及 性 发 育 异常 ,也 常见 不 育 。 如 
来 不 进行 激素 治疗 就 很 难 达 到 性 成 熟 ; 甚 至 进行 了 治疗 也 会 因为 不 能 排卵 而 不 育 。 
患者 言语 IQ 大 致 正常 ,但 青春 期 后 操作 IQ 低 一 些 , 约 为 90(Smith,，Kimberling， 
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& Pennington, 1991), 


小 结 


正如 安 琪 曼 综 合 征 , 普 莱 德 一 威 利 综合 征 和 威廉 姆 斯 综合 征 那样 ,染色 体 的 细 

微 缺 失 会 导致 智力 落后 。 智 力 落后 最 种 见 的 病因 是 唐 氏 综合 征 , 这 一 综合 征 是 由 

于 21 号 染色 体 复制 了 三 份 9| 起 。 轻 度 智力 落后 一 般 发 生 在 有 多 余 X 染色 体 的 人 

身上 ,如 XXY 男性 和 XXX 女性 。 具 有 额外 Y 染色 体 的 男性 和 缺少 一 个 X 染色 体 

的 特 纳 征 女 性 会 出 现 一 定 程度 的 认 知 障碍 。 尽 管 这 些 群 体 的 平均 认 知 能 力 一 般 低 

于 整个 人 口 的 平均 水 平 ,但 是 这 些 群 体内 个 体 认 知 功 能 的 范围 广泛 。 145 
图 8. 4 持 述 了 造成 镶 力 落后 的 最 带 见 的 染色 体 病 因 。 需 要 再 次 强调 的 是 ， 

中 展示 的 是 认 知 功能 围绕 1Q 平均 分 的 广泛 分 布 。 


图 8.4 智力 落后 最 常见 的 染色 
体 病因 就 是 唐 氏 综合 征 (DS) 和 性 
染色 体 变异 XXX 和 XXY。XYY 和 
XO 个 体 的 平均 Ia 只 是 稍 低 于 正 
常 个 体 ,因此 未 列 出 。 染 色 体 中 
非常 细小 部 分 的 缺失 对 智力 落后 
起 到 重要 作用 ,但 是 大 多 数 是 军 
见 的 ,比如 安 琪 曼 综合 征 (AS) , 普 


个 体 人 数 


55 85 100 莱 德 一 威 利 综合 征 (PWS)7 和 威廉 
0 姆 斯 综合 征 (WS)。 对 于 所 有 这 
AS Q44% 些 染色 体 异 常 ; 均 发 现 认 知 作用 
-© PWS 的 分 布 范 围 广泛 。  …- 
Ce 
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高 达 10%% 的 儿童 有 阅读 障碍 。 其 中 一 些 能 够 测定 出 特定 的 病因 ,如 智力 落 
后 .大 脑 损 伤感 觉 问题 以 及 教育 剥夺 。 然 而 ,许多 没有 上 述 问题 的 儿童 也 有 阅读 
困难 。 事 实 上 阅读 是 一 个 主要 问题 ,确诊 为 学 习 障碍 的 儿童 中 约 80% 存 在 这 一 问 
题 。 患 有 特殊 阅读 障碍 (也 就 是 请 读 困难 ) 的 儿童 阅读 速度 慢 ,理解 能 力 通 常 也 很 
差 。 大 声 朗 读 能 力也 很 差 。 除 了 阅读 障碍 , DSM -了 提出 了 数学 障碍 和 书面 表达 
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障碍 。 还 没有 对 书面 表达 障碍 进行 行为 遗传 学 研究 ,但 对 数学 障碍 的 一 项 小 型 双 
生子 赋 究 表明 存在 中 等 程度 的 遗传 影响 (Alarcon 等 人 ,1997), 并 且 与 阅读 障碍 有 
着 大 量 的 遗传 重 枚 (Light & DeFries，1995) 。 这 些 障 碍 的 诊断 都 是 依据 儿童 的 表 
现 ,还 远 低 于 儿童 应 该 达到 的 一 般 认 知 能 力 。 
家 庭 研究 表明 阅读 障碍 发 生 于 家 庭 内 。 例 如 ,最 大 规模 的 家 庭 研究 涉及 到 
1 044 名 被 试 , 来 自 125 个 有 一 名 阅读 障碍 儿童 的 家 庭 和 125 个 匹配 控制 组 家 庭 
(DeFries，Vogler， 必 LaBuda，1986) 。 阅 读 障碍 儿童 的 同胞 和 父 母 在 阅读 测验 
上 的 表现 明显 差 于 控制 组 儿童 的 同胞 和 父母 。 更 早 进行 的 双生 子 研究 表明 阅读 
障碍 的 家 庭 相 似 性 与 遗传 因素 有 关 ( 了 Bakwin， 1973; Decker, & Vandenberg, 
1985)。 尽 管 有 一 项 双生 子 研究 没有 显示 出 遗传 影响 (Stevenson 等 人 ,1987) ,但 
是 最 大 规模 的 双生 子 研 究 证 实 了 遗传 对 阅读 障碍 的 影响 (DeFries， Knopik, & 
Wadsworth, 1999). IE T 250 多 对 双生 子 , 其 中 每 对 成 员 中 至 少 有 一 名 有 阅 
读 障碍 。 同 卵 双生 子 的 一 致 性 为 66 上 ,而 异 卵 双生 子 为 36 入 ,这 一 结果 表明 了 
存在 中 等 程度 的 遗传 影响 。 作为 此 双生 子 研究 的 一 部 分 成 果 , 该 研究 还 提出 一 
个 合计 遗传 对 学 习 障 碍 先 证 者 和 总 体 平均 阅读 能 力 均 数 差异 的 贡献 的 新 方法 。 
这 种 分 析 方 法 以 它 的 始 创 者 为 名 被 称 为 DE 极 信 分 析 (DeFries & Fulker, 
1985)。 如 专栏 8. 1 所 示 , 阅 读 障碍 的 DF 极 值 分 析 估计 出 先 证 者 和 总 人 口 的 平 
均 数 差异 的 一 半 是 遗传 的 。 此 分 析 可 能 也 表明 阅读 障碍 的 遗传 率 不 同 于 阅读 能 
力 个 别 差异 的 遗传 率 ,这 一 结论 或 许 意味 着 影响 阅读 障碍 和 阅读 能 力 的 遗传 因 
素 是 不 同 的 。 
已 经 提出 了 各 种 解释 阅读 障碍 的 遗传 模型 , 突出 的 是 常 染 色 体 显 性 遗传 和 XX 
连锁 隐 性 遗传 。 第 染色 体 显 性 假设 考虑 到 家 庭 高 相似 性 ,但 是 不 能 解释 五 分 之 一 
的 阅读 障碍 患者 没有 亲属 患 该 障碍 的 事实 。XX 连锁 隐 性 假设 认为 男性 比 女 性 更 容 
多 患 病 ,就 像 学 习 障碍 那样 。 然 而 X 连锁 隐 性 假设 并 不 能 很 好 地 解释 阅读 障碍 
如 同 第 3 章 所 谈 到 的 ,X 连锁 隐 性 遗传 的 特点 之 一 就 是 不 存在 父亲 与 儿子 之 间 的 
遗传 ,因为 儿子 只 从 母亲 那里 遗传 X 染 色 体 。 与 此 假设 相反 的 是 ， 阅读 障碍 从 父亲 
遗传 给 儿子 要 比 从 母亲 遗传 给 儿子 更 常见 ， 现 已 得 到 公认 ,和 那些 最 复杂 的 疾病 
一 样 ,阅读 障碍 是 由 多 种 基因 以 及 多 种 环境 因素 共同 导致 的 。 
最 近 几 年 行为 遗传 学 最 激动 人 心 的 研究 发 现 之 一 就 是 , 发现 了 第 一 个 关于 
”人 人 类 行为 障碍 即 阅读 障碍 的 数量 性 状 基因 座 (QTL) (Cardon 等 人 ， 1994)。 就 像 
第 6 章 所 作出 的 解释 ,同胞 能 拥有 一 个 特定 DNA 标记 的 0,1 或 2 个 相同 等 位 基 
因 。 和 如果 同胞 拥有 更 多 相同 的 等 位 基因 ,他 们 在 数量 性 状 (如 阅读 能 力 ) 上 也 就 
会 更 相似 ,从 而 可 能 发 生 QTL 连锁 。 如 果 同 胞 有 某 一 人 因为 有 着 极端 的 数量 性 
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状 分 数 而 被 选择 出 来 ,那么 QTL 连锁 分 析 就 万 为 有 效 。 如 果 同 胞 中 有 一 人 因 串 
有 阅读 障碍 而 被 选 出 ,而 且 他 和 同胞 在 第 6 号 染色 体 (6p21) 的 短 辟 上 共享 标记 
的 等 位 基因 ,那么 后 者 的 阅读 能 力 分 数 也 会 很 低 。 图 8. 5 的 虚线 绘制 出 6p 上 四 
个 DNA 标记 的 QTL 连锁 结果 ,表明 D6S105 标记 有 着 显著 的 连锁 。 异 卵 双生 
子 的 一 个 独立 样本 ( 见 图 8.5 中 的 实 线 ) 以 及 三 个 重复 研究 (Fisher 等 人 ,1998; 
Gayan 等 人 ,1999; Grigorenko 等 人 ,1997) 也 发 现 同 区 域 标记 具有 显著 的 连锁 ， 
1983 年 传统 的 谱系 分 析 用 以 显示 第 15 号 染色 体 连 锁 (Smith 等 人 ,1983)。 有 几 
项 研究 也 都 重复 研究 了 与 阅读 障碍 有 关 的 第 15 写 染 色 体 连锁 (15g21) 
(Grigorenko 等 人, 1997; Schulte-Korne 等 人 , 1998; Smith, Kimberling, & 
Pennington, 1991), 对 患 阅读 障碍 的 子女 及 其 父母 组 成 的 三 人 组 进行 的 连锁 研 
究 (遗传 不 均衡 检验 ; 见 专 栏 6. 2) 发 现 6p21 和 15921 标记 有 着 显著 的 QTL 关 
HK (Morris 等 人 ,2000)。 下 一 步 就 需要 测定 与 这 些 QTL 区 域 有 关 的 特定 基因 
(Smith, Kelley, & Brower, 1998), 





D6S89 D6S109 D6S105 TNFB E: ay 
图 8.5 两 个 独立 样本 阅读 障碍 的 OTL 连锁 , 其 中 每 一 对 被 试 中 至 少 有 一 位 惠 Fa [de A AS 
虚线 表示 同胞 的 结果 ， 实 线 表示 异 卵 双 生子 的 结果 。D6S89、D6S109、 D6S105 和 TNFB 是 第 6 
号 染色 体 上 6p21 区 域 的 DNA 标记 。t 值 是 表示 统计 显著 性 的 指标 。 同 胞 的 D6S105 标记 显 
EKF p =. 05, 异 卵 双生 子 的 显著 水 平 p=. 01 ( 引 自 Cardon 等 人 , 1994; 改 自 DeFries & 
Alarcon，19964 承 蒙 Javier Gayan 的 许可 )。 = 
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Shelley Smith 在 内 布 粒 斯 加 大 学 奥马 哈 分 校医 
学 中 心 的 人 类 分 子 遗 传 学 中 心 担 任教 授 。 她 对 特殊 阅 加 
读 障碍 (诵读 困难 ) 感 兴趣 。 这 一 兴趣 起 始 于 一 项 大 型 
谱系 研究 ,该 研究 表明 诵读 困难 似乎 以 常 染色 体 显 性 
方式 遗传 。 这 似乎 是 一 个 可 进行 连锁 分 析 的 有 意义 的 
特征 ，* 因 此 她 致力 于 研究 具有 相似 性 的 多 代 家 庭 ,并 假 : 





定 它们 有 一 个 能 被 连锁 分 析 检测 到 的 主要 基因 。 在 第 
15 号 染色 体 和 第 6 FREE RMT RAGE 
线索 。 与 此 同时 ,科罗拉多 的 行为 遗传 学 研究 所 
《IBG) 的 同行 们 采用 元 量 遗 传 方法 学 来 证 明 诵读 困难 i 
SH BASRARO RAL LARA NEE, 
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交流 障碍 


遗传 学 研究 在 语言 领域 进展 缓慢 ,但 是 现在 努力 追 回流 逝 的 岁月 errs 
1997; Plomin & Dale, 1999), DSM - yearend in 语言 表达 (将 思 
PECTED SE CHB AH EO AAA GAM REAR 
和 口吃 (讲话 因 词语 ,音节 或 声音 的 重复 或 拖 长 而 阻 断 ) ,不 包括 听力 缺失 .智力 落 
后 以 及 神经 疾病 。 

几 项 家 庭 研究 对 交流 障碍 进行 了 广泛 的 研究 ,表明 交流 障碍 是 家 庭 人 性 的 
(Stromswold, 1999) , 交流 障碍 儿童 约 有 四 分 之 一 的 一 等 亲 亲 属 有 相似 的 障碍 ; 控 
制 组 约 有 5 奴 的 亲属 患 有 交流 障碍 (Felsenfeld，1994) 。 三 项 关于 交流 障碍 的 双生 
子 研究 发 现 遗 传 影响 非常 大 , 同 卵 双生 子 的 平均 一 致 性 约 为 90 儿 , 屏 卵 双生 子 为 
50% (Bishop, North, & Donlan, 1995; Lewis &. Thompson, 1992; Tomblin &. 
Buckwalter，1998) 。 一 项 婴儿 期 语言 发 展 迟 缓 方 面 的 大 型 双生 子 研究 发 现 高 遗传 
率 的 存在 ,甚至 两 岁 时 也 存在 高 遗传 率 (Dale 等 人 ,1998)。 对 交流 障碍 进行 的 唯 
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一 一 项 收养 研究 证 实 了 双生 子 研究 的 结果 (Felsenfeld & Plomin, 1997). 在 一 个 
县 有 严重 言语 和 语言 障碍 的 家 族 中 鉴别 出 7731 区 域 的 主要 基因 连锁 (Fisher 等 
人 ，1998) 。 

多 元 遗传 学 分 析 ( 匈 附录 ) 表 明 DSM -区 的 诊断 分 类 并 不 能 反映 出 这 些 障碍 的 
遗传 根源 (Plomin & Dale，1999) 。 例 如 ,语言 表达 和 理解 障碍 在 遗传 上 是 重 春 
的 ,然而 有 发 音 问 题 和 没有 发 音 问题 的 表达 障碍 患者 的 遗传 因素 似乎 有 所 不 同 
(Bishop, North, & Donlan，1995) 。 过 去 五 十 年 对 口吃 的 家 庭 研究 发 现 , 大 约 1/ 
3 的 口吃 者 其 家 庭 中 还 有 其 他 口吃 者 。 我 们 对 口吃 的 了 解 大 多 数 来 自 于 耶鲁 口吃 
家 庭 研究 , 此 研究 包括 了 将 近 600 名 口吃 者 和 2 000 多 名 一 等 亲 亲 属 (Kidd,， 
1983)。 大 约 15% 的 一 等 亲 亲 属 报告 在 他 们 在 人 生菜 个 时 段 曾经 口吃 过 ,口吃 比 
率 约 高 出 一 般 人 口 的 基础 比率 (大 约 3%) 五 倍 。 而且, 大 约 患 有 口吃 的 一 等 亲 亲 
属 中 约 一 半 的 人 患 有 慢性 口吃 。 有 关口 吃 的 一 项 小 型 双生 子 研究 表明 家 庭 相似 性 
是 遗传 而 来 的 , 同 卵 双生 子 (17 对 ) 的 一 致 性 为 ?77%, 异 卵 双生 子 (13 对 ) 的 一 致 性 
为 32%(Howie,，1981)。 一 项 大 型 双生 子 研究 采用 了 宛 长 的 问卷 调查 ,其 中 有 一 
道 题目 涉及 到 口吃 ,也 发 现 证 据说 明 口 吃 受 到 大 量 遗传 影响 (Andrews 等 人 ， 
1991)。 尽 管 天 于 口吃 遗传 的 问题 还 有 很 多 需要 探讨 ,但 是 现 有 的 证 所 表明 存在 着 
大 量 遗 传 影响 (Yairi, Ambrose, & Cox, 1996), 


小 结 


双生 子 研 究 表明 ,学习 障碍 .尤其 是 阅读 障碍 和 交流 障碍 受到 遗传 影响 。 有 研 
究 报 告 了 人 类 行为 障碍 方面 的 第 一 个 可 复制 的 阅读 障碍 QTL 连锁 。 





DF 极 值 分 析 


在 总 人 口 变异 范围 内 ,造成 个 别 差异 的 遗传 和 环境 原因 与 造成 模 庙 群 体 与 总 
入 口中 剩余 部 分 的 平均 差异 的 原因 不 同 。 例 如 ,发 现 非 选 择 样 本 的 阅 痰 能 力 的 外 
别 差异 存在 着 遗传 影响 并 不 意味 着 阅读 障碍 个 体 和 总 人 口 中 其 他 人 的 阅读 能 力 的 
平均 差异 也 受 遗 传 因 素 的 影响 。 另 外 一 方面 ,阅读 障碍 可 能 代表 阅读 能 力 连 续 体 
的 一 端 ,而 不 是 一 个 独立 的 障碍 。 也 就 是 ,阅读 障碍 与 阅读 能 力 的 正常 范围 有 着 量 
的 而 非 质 的 区 别 。DF 极 值 分 析 以 创始 人 的 名 字 命 名 (DeFries & Fulker, 1985, 
1988) ,探讨 有 关 正 常 和 异常 之 间 联 系 的 重要 议题 。 
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DF 极 值 分 析 充 分 利用 先 证 
者 的 亲属 的 数量 分 数 而 不 是 对 亲 
属 进行 二 分 式 诊断 以 及 评估 障碍 
的 一 致 性 。 对 开 页 的 图 形 表 示 了 i 
假想 的 阅读 成 绩 分 布 ,分 别 来 自 
非 选 择 的 同 卵 和 异 卵 双生 子 样 | 
本 ,其 中 双生 子 中 有 一 位 是 患 阅 
读 障碍 的 先 证 者 (P)(DeFries， 
Fulker & LaBuda, 1987)。 先 证 
者 的 平均 分 数 是 p。MZ 和 DZ 成 
对 双生 子 的 平均 分 数 (Cu & 
Cnpz) 对 非 选 择 总 体 的 平均 数 (1 
的 不 同 回归 提供 了 检验 遗传 影响 
的 方法 。 也 就 是 从 某 种 程度 来 
说 , 先 证 者 的 阅读 障碍 是 可 遗传 DZ 成 对 双生 子 
的 , 同 卵 成 对 双生 子 的 阅读 量化 
分 数 要 与 先 证 者 的 分 数 的 相似 各 
度 比 异 卵 双生 子 高 。 换 句 话说 ， 
成 对 同 卵 双 生子 的 平均 阅读 分 数 趋 于 总 体 平 均 数 的 回归 要 比 异 孵 双 生子 的 回归 
Bu, 

阅读 障碍 的 结果 与 图 中 所 绘 颇 为 相似 。 成 对 同 孵 双生 于 趋 总 体 平均 数 的 回归 
的 分 数 要 比 成 对 异 凡 双生 子 的 回归 更 远 。 这 一 结果 表明 遗传 可 以 解释 阅读 障碍 先 
证 者 和 总 人 口 的 平均 数 差 异 。 双 生子 姑 体 相 光 可 作为 成 对 双生 子 趋 总 体 平均 数 回 
归 远 近 程 度 的 指标 。 对 于 阅读 障碍 , 同 卵 双生 子 的 群体 相关 为 . 90, 异 卵 双生 子 为 
65。 这 些 群 体 相关 差异 的 两 倍 50% 就 是 群体 遗传 率 ,这 一 结果 专 更 洲 齐 淋 的 DF 
极 值 分 析 结 果 相 似 (DeFries & Gillis, 1993), HWW, ASR RA wy EH 151 
数 差 异 的 一 半 是 可 遗传 的 。 之 所 以 称 为 “群体 遗传 率 ”, 是 与 E AERAR HA 
区 分 。 后 者 指 的 是 个 体 之 间 的 差异 而 不 是 群体 之 间 的 平均 差异 。:; -Pi 

DF 极 值 分 析 在 概念 上 类 似 于 专栏 3. D EES Fl 
就 是 阅 值 模型 假定 了 即便 评估 的 是 二 分 障碍 ,都 存在 一 个 连续 性 特征 。 RE 
MRA TOKO REEL ARR MN AeGRAEAR RUMAH, A 
KDE 极 值 分 析 是 进行 评估 ,而 不 是 假设 存在 连续 体 。 如 果 对 于 某 一 特定 的 障碍 ， 
易 患 性 圈 值 模型 假设 完全 正确 的 话 , 得 到 的 结果 就 应 该 与 DF 极 值 分 析 对 数量 特 
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征 支配 质 性 障碍 的 程度 的 评估 结果 相似 (Plomin,， 1991)。 就 阅读 障碍 而 言 ,对 双 
生子 数据 进行 易 患 性 阅 值 分 析 得 出 的 群体 遗传 率 估 计 值 与 类 DF 极端 值 分 析 结 果 
相似 。 | 

此 外 ,DF 极 值 分 析 可 用 来 考察 多 种 障碍 并 发 的 遗传 和 环境 根源 。 例 如 ,阅读 
障碍 儿童 常常 表现 出 多 动 。 多 元 DF 极 值 分 析 表 明 遗 传 因素 可 以 在 很 大 程度 上 解 
释 这 两 个 障碍 的 重 伍 ,尤其 是 多 动 中 的 不 注意 部 分 (Wilicutt，Pennington， 必 
DeFries, 出 版 中 )。 换 名 话 说 ,这 两 种 障碍 似乎 共享 一 些 遗 传 影响 。 


a = i ee fa, a el ei lie ee eo ee pi ee 
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尽管 老龄 化 是 一 个 极其 多 样 化 的 过 程 ,但 仍 有 15% 的 80 岁 以 上 老人 患 有 认 知 
衰退 ,也 就 是 人 们 熟知 的 痴呆 ;女性 患者 是 男性 的 两 信 (Skoog，1993)。65 岁 之 前 
的 发 病 率 低 于 1%。 上 年 纪 的 人 如 果 患 上 痴呆 ,那么 住院 治疗 的 时 间 比 其 他 精神 
疾病 更 长 (Cumings 必 Benson，1992)。 这 是 导致 成 年 人 死亡 的 第 四 大 病因 。 

痴 示 病例 中 全 少 有 一 半 是 阿尔 次 海 默 病 (AD)。AD 最 初 的 症状 是 出 现 近 事 
遗 筷 ,经 过 许多 年 病程 逐渐 发 展 。 多 数 老 年 人 都 会 出 现 轻 度 的 记忆 缺失 ,但 是 AD 
患者 来 说 记忆 缺失 要 严重 得 多 。 同 时 也 常 有 易 既 和 难于 集中 注意 力 的 特点 。 记 忆 
逐 潮 误 退 ,包括 一 些 简单 的 行为 ,比如 忘记 关 炉 子 或 洗澡 水 ,到 处 亲人 逸 而 迷路 。 最 
终 ( 或 许 3 年 后 ,也 可 能 15 年 后 )AD 患者 就 会 卧床 不 起 。 从 生理 上 来 说 ,AD 患者 
的 大 脑 神 经 元 发 生 了 巨变 ,诸如 形成 殉 块 和 发 生 缠 结 (后 面 会 谈 及 ) ,堆积 起 来 从 而 
导致 神经 元 死亡 。 尽 管 大 多 数 老年 人 多 少 会 出 现 一 些 斑 块 和 缠 结 ,但 是 通常 仅 局 
PRPS. AD 患者 则 会 出 现 非常 多 的 斑 块 和 缠 结 并 且 分 布 范围 较 广 。 

”由 于 流向 大 脑 的 血液 受阻 而 形成 多 个 小 的 打击 ,由 此 产生 的 累积 效应 会 给 脑 

”市 来 伤害 ,最 终 导 致 男 外 一 种 痴呆 , 称 作 多 重 梗塞 痴呆 (MID)( 梗 塞 就 是 由 打击 所 
造成 的 损伤 区 域 ) 。 与 AD 有 所 不 同 , MID 的 发 作 往往 具有 突然 性 ;主要 的 症状 是 
语言 衫 失 而 不 是 一 般 的 认 知 衰退 。 大 约 三 分 之 一 的 痴呆 患者 同时 患 有 有 AD 和 
MID, DSM -提出 了 其 他 九 种 痴 条 症 , 如 分 别 由 AIDS、 头 部 外 伤 和 亨廷顿 症 导 
RMR. SSAA MOAR, 人 们 对 AD 或 MID 的 数量 遗传 学 知之 其 

少 。 最 近 对 AD 先 证 者 进行 了 一 项 家 庭 研究 ,在 根据 亲属 的 年 龄 对 数据 作出 调整 

的 情况 下 ,估计 出 一 等 亲 亲 属 到 85 岁 后 的 患 病 风险 率 接近 50% (McGuffin 等 人 ， 
1994)。 然 而 ,这 个 估计 可 能 被 夸大 了 ,因为 如 果 多 个 家 庭 成 员 患 有 此 病 的 话 ,那么 
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这 类 家 庭 就 更 有 可 能 成 为 研究 的 对 象 。 至 今 ,有 关 痴 呆 的 双生 子 研究 只 有 一 项 , 且 
RRT 40 年 前 。 该 研究 没有 区 分 AD 和 MID ,发 现 同 卵 双生 子 的 一 致 性 为 43%, 
异 卵 双生 子 为 8% ,此 结果 表明 存在 中 等 程度 的 遗传 影响 (Kallmann & Kaplan, 
1955). SOX AD 的 双生 子 人 研究 也 发 现 了 遗传 影响 的 证 据 , 芬兰 (Raiha 等 人 ， 
1996) bak (Bergeman, 1997), fig Hi (Gatz 等 人 ,1997) 以 及 美国 (Breitner 等 人 ， 
1995) 的 同 卵 双 生子 的 一 致 性 是 异 卵 双生 子 的 两 倍 。 

行为 障碍 分 子 遗 传 研究 所 取得 的 最 重要 的 研究 结果 有 部 分 来 自 痴呆 研究 
(Pollen, 1993), 集中 研究 的 是 一 种 罕见 的 阿尔 茨 海 默 病 10 000 中 有 1 人 ) ,该 病 
出 现 于 65 岁 前 并 且 有 证 据 表 明 是 常 染 色 体 显 性 遗传 。 大 多 数 早 发 病例 归 因 于 第 
14 号 染色 体 上 的 一 个 基因 (PS1, 早老 蛋白 - 1)(St. George-Hyslop 等 人 ,1992) 。 
1995 年 在 1 号 染色 体 上 测定 出 这 个 不 受 欢迎 的 PS1 基因 以 及 与 之 相似 的 一 个 基 
因 (PS2 ,早老 蛋白 - 2)(Hardy & Hutton，1995)。 研 究 者 认为 就 是 这 些 等 位 基因 
导致 脑 被 -淀粉 样 蛋白 片段 所 包围 而 受 损 。 当 8 -淀粉 样 蛋白 堆积 起 来 ,就 会 以 
某 种 方式 杀 死 神经 元 。 这 些 基因 也 与 AD 患者 脑 部 的 其 他 主要 特征 , 即 神经 原 纤 
维 缠 结 有 关 , 也 就 是 在 某 些 神经 元 细胞 质 上 出 现 了 稠密 的 异常 纤维 束 。PS1( 不 是 
PS2) 上 常常 能 发 现 了 几 十 种 不 同 的 突变 ， 这 为 第 但 种 来 了 困难 (Cruts 等 人 ， 
1998)。 少 量 早 发 病例 与 第 21 号 染色 体 上 的 淀粉 样 前 体 蛋 白 (APP) 基 因 有 关联 。 

阿尔 茨 海 默 病 例 绝 大 多 数 发 作 于 65 岁 以 后 ,以 70 或 80 多 岁 时 发 作为 典型 。 
在 认识 阿尔 茨 海 默 病 晚 期 发 作 原因 方面 的 主要 进展 就 是 发 现 该 病 与 位 于 第 19 号 
染色 体 上 一 个 基因 ( 脱 蛋白 E) 的 等 位 基因 有 着 密切 关系 (Corder 等 人 ,1993)。 这 
个 基因 有 三 个 等 位 基因 (容易 混淆 地 称 为 等 位 基因 2,3 和 4) 。 大 约 40% 阿 尔 芯 海 
点 病 患 者 具有 等 位 基因 4, 而 控制 组 为 15%。 这 一 结果 间接 地 表明 具有 一 个 或 两 
个 这 样 的 等 位 基因 的 个 体 就 会 有 大 约 6 倍 的 风险 患 晚 发 阿尔 茨 海 默 病 。 一 些 证 据 
表明 最 罕见 的 等 位 基因 2 可 能 起 着 保护 作用 (Corder 等 人 ,1994)。QTLs 起 到 保 
护 作 用 而 不 是 增加 患 病 风险 ,这 一 发 现 对 遗传 学 研究 起 到 重要 的 指引 作用 。 OF 

就 等 位 基因 4 而 言 ,脱脂 蛋 白玉 是 一 个 QTL, 尽管 它 是 风险 因 业 ， Cr 
形成 痴 采 的 充分 条 件 , 也 不 是 必要 条 件 。 例 如 , 晚 发 阿尔 芯 海 默 病 患者 将 近 二 半 ; 
有 这 个 等 位 基因 。 根 据 易 患 性 阐 值 模型 ,等 位 基因 4 解释 易 记性 的 15% SWS 
(Owen, Liddle, & McGuffin, 1994). 因为 研究 者 知道 脱脂 蛋白 下 的 作用 是 在 身 
体内 运输 脂 类 ,所 以 最 初 对 它 和 晚 发 AD 有 关联 感到 困惑 不 解 。 然 而 ,等 位 基因 4 
的 产物 与 B -淀粉 状 蛋 白 更 容易 捆绑 在 一 起 ,致使 淀粉 样 蛋 白 堆 积 ,从 而 反 过 来 形 
成 侮 块 ,最 终 导 致 神经 元 死亡 。 等 位 基因 2 的 产物 可 能 会 阻 断 8 -淀粉 状 蛋白 的 堆 
积 。 等 位 基因 3 的 产物 似乎 可 以 保护 神经 元 避免 出 现 AD 的 另 一 个 特征 , 即 神经 
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元 纤维 鲁 结 。 还 发 现 了 基因 产物 的 其 他 作用 ,如 头 部 外 伤 导致 神经 系统 受 损 后 , 基 
因 产 物 量 会 随 之 增加 ,以 及 最 重要 的 . 它 对 形成 斑 块 的 作用 (Hardy，1997)。 有 了 研 
究 报 告 对 脱脂 蛋白 下 进行 编码 的 基因 启动 区 的 多 态 现象 与 AD 患 病 的 风险 有 关 
(Lambert 等 人 ,1998)。 脱 脂 蛋 白玉 的 基因 并 不 能 解释 AD 受到 的 所 有 遗传 影响 ， 
所 以 需要 研究 其 他 的 QTLs。 其 他 复制 的 QTL 关联 有 与 脂 蛋 白 受 体 有 关 的 蛋白 
(LRP) 基 因 , 它 位 于 第 12 号 染色 体 长 臂 上 (Kang 等 人 ,1997) , 它 不 仅 是 脱脂 蛋白 
的 受 体 也 是 其 他 脂 蛋 白 的 受 体 ; 另 一 个 基因 是  - 2 - 巨 球 蛋白 (A2M) 基 因 , 位 于 第 
12 号 染色 体 短 医 上 (Blacker 等 人 ,1998,1999)。A2M 与 包括 8 -淀粉 状 蛋白 在 内 
的 众多 蛋白 结合 在 一 起 。 

已 经 建立 了 大 约 十 几 个 与 AD 有 关 的 基因 敲 除 老鼠 模型 ,有 几 个 突变 体 表 现 
HH B -VERE E HERRER EH (Price, Sisodia, & Borchelt, 1998). 然而 ;还 没 
有 一 个 模型 可 以 解释 所 有 可 预期 到 的 AD 的 影响 ,其 中 包括 对 记忆 的 严重 影响 ， 


总 结 


虽然 对 数量 遗传 学 的 基础 问题 了 解 得 还 是 不 够 ,但 是 对 认 知 障碍 特定 遗传 痪 
因 的 了 解 比 行为 遗传 学 的 其 他 领域 都 要 多 。 令 人 不 解 的 是 ,尽管 家 庭 研究 已 经 表 
明智 力 落后 是 家 庭 性 的 ,但 是 还 没有 智力 落后 的 双生 子 和 收养 研究 . 

RB PKU 很 罕见 (10 000 人 中 有 1 ZEE), 几 十 年 来 PKU 一 直 被 看 作 单 一 
基因 隐 性 障碍 , 若 不 加 以 治疗 可 导致 重度 的 智力 落后 。 对 脆性 x 智力 落后 的 最 新 
发 现 特别 重要 。 它 是 遗传 性 智力 落后 最 为 常见 的 病因 ( 几 干 名 男性 中 有 一 名 患者 ， 
女性 发 病 率 为 男性 的 一 半 )。 它 由 X 染色 体 上 的 三 联 体 (CGG) 重 复 引 起 ,这 种 重 
复 扩 增 到 好 几 代 ,直到 完成 200 多 次 重复 ,这 时 多 半 引 起 致 男性 中 度 智力 落后 。 瑞 
WaGiES X 染色 体 上 的 一 个 基因 有 关 , 导 致 女性 智力 落后 ,因为 发 生 突变 的 男性 
在 临 近 出 生前 或 出 生 后 很 快 就 会 天 折 。 已 经 知晓 其 他 单一 基因 主要 会 产生 其 他 效 
应 ,同样 也 会 对 智力 落后 产生 影响 ， 议 些 基因 与 杜 兴 肌 营养 不 良 ; 菜 希 一 尼 汉 综合 
征 和 纤维 神经 瘤 有 关 。 

染色 体 异常 对 智力 落后 的 影响 甚 重 。 ERC!) MRSS BINS. be 
如 安 现 受 综 合 征 、 普 某 德 一 威 利 综合 征 和 威廉 姆 斯 综合 征 。 最 常见 的 智力 落后 病 
因 是 唐 氏 综合 征 ,由 第 21 号 染色 体 出 现 三 份 拷 贝 引起 。 大 约 1 000 SYM) ch 
有 1 名 患 有 唐 氏 综合 征 ,安置 于 机 构 的 智力 落后 个 体 中 大 约 10% 串 有 此 病 。 智 力 
党 后 的 风险 也 会 因 多 余 的 X 染色 体 而 提高 (XXY 男性 ,XXX 女性 )。 多 一 个 了 染 
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色 体 (XYY 男性 ) 以 及 少 一 个 X 染色 体 ( 特 纳 征 女性 ) 导 致 智 力 落后 的 影响 较 小 , 虽 
M XYY 男性 患者 存在 言语 和 语言 问题 , 特 纳 征 女 性 患者 一 般 不 擅长 于 完成 诸如 空 
间 任 务 这 样 的 非 言语 任务 。 对 于 所 有 这 些 由 基因 引起 的 智力 落后 , 认 知 功能 围绕 
PREY IQ 平均 分 数 呈 广泛 的 分 布 范围 

饰 究 者 也 找到 了 阅读 障碍 和 痴呆 的 特定 基因 。 对 于 阅读 障碍 ,有 研究 报告 了 
第 6 号 染色 体 上 的 复制 连锁 ,这 是 人 类 行为 障碍 的 第 一 个 QTL 连锁 。 数 量 遗 传 学 155 
研究 表明 阅读 障 得 受到 中 等 程度 的 遗传 影响 。DF 极 值 分 析 评 估 了 正常 和 异常 之 
则 的 遗传 关系 。 对 其 他 学 习 障 碍 的 遗传 学 了 解 还 相当 少 ， 现 已 发 现 交 流 障碍 受到 
大 量 的 遗传 影响 ， 

对 于 痢 呆 而 言 , 已 经 发 现 了 有 几 个 基因 ,尤其 是 第 14 写 染色 体 上 的 早老 蛋白 - 1， 
品 以 解释 阿尔 蒋 海 默 病 为 什么 早 发 。 在 65 岁 前 患 有 阿尔 茨 海 默 病 非 常 罕见 
《10 000 人 中 有 1 人 患 病 ) ,并 且 常 常 因为 常 染 色 体 显 性 遗传 而 表现 出 家 族 一 致 性 。 
晚安 式 阿尔 茨 海 默 病 相当 常见 ,85 岁 以 上 的 老人 中 有 15% 患 有 此 病 。 脱 脂 蛋 白 E 
与 晚 发 式 阿尔 茨 海 默 病 有 关系 。 该 基因 的 等 位 基因 4 大 约 提高 了 6 倍 的 患 病 风 
险 。 脱 脂 蛋 白 E 是 一 个 QTL, 在 这 个 意义 上 来 说 它 可 能 是 一 个 危险 因素 ,但 不 是 
导致 这 一 障碍 的 充分 必要 的 单个 基因 。 
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第 9 章 一 般 认 知 能 力 


一 般 认 知 能 力 是 行为 遗传 学 研究 最 为 成 熟 的 领域 之 一 。 有 关 这 一 方面 的 遗传 156 
等 研究 几乎 都 是 以 心理 油 量 学 模型 为 基础 。 根 据 这 一 模型 ,研究 者 将 认 知 能 力 组 
织 成 从 特殊 测验 ,主要 因素 到 一 般 认 


H 知 能 力 (通常 称 为 g; 图 9. 1) 的 层级 形 
py \ A (Carroll, 1993,1997), 现在 有 好 几 
百 种 测量 不 同 认 知 能 力 的 测验 。 这 些 


PERAR TOU ”测验 测量 几 个 主要 因素 (特殊 认 知 能 
| | | | 力 ) ,如 言语 能 力 .空间 能 力 、 记 忆 以 及 
加 工 速度 。 这 类 测验 被 广泛 应 用 于 学 
HOODOO DOD 校 .工业 .军队 和 临床 实践 
9. 认 知 能 力 的 层级 模型 这 些 主要 因素 彼此 之 间 有 着 中 等 
程度 的 相关 。 也 就 是 ,一 般 被 试 言语 能 力 测验 分 数 高 ,那么 其 空间 能 力 测验 分 数 也 
会 高 。90 多 年 前 查尔斯 * 斯 皮尔 曼 发 现 了 作为 这 些 主要 因素 共同 部 分 的 g, 差 不 
多 同一 时 间 人 们 重新 发 现 了 孟 德尔 的 遗传 定律 (Spearman，1904)。 可 用 一 船 认 知 
能 力 一 词 来 描述 g, 这 比 用 智力 更 为 可 取 , 因 为 后 者 在 心理 学 和 平常 的 话语 中 有 着 
许多 不 同 的 意思 (Jensen，1998a)。 现 在 也 能 找到 有 关 智 力 的 普通 读物 (Brody， 
1992; Mackintosh, 1998), 
绝 大 多 数 人 熟悉 的 智力 测验 , 通常 被 称 作为 1Q 测验 (智力 商 数 测验 )。 这 些 测 
验 通常 评估 几 种 认 知 能 力 并 且 得 出 可 作为 g 的 合理 指标 的 总 分 。 例 如 ,临床 上 广 
泛 使 用 的 韦 克 斯 勒 智力 测验 包括 了 十 个 分 测验 ,例如 词汇 .图 画 补 全 (指出 图 画 中 
缺少 了 什么 )、 类 比 以 及 积木 拼图 (用 彩色 积木 拱 出 与 图 画 相 一 致 的 图 案 ) 等 。 在 研 
究 情境 下 ,通常 通过 因 胆 分 析 技 术 得 出 g, 根 据 测验 对 g 的 贡献 程度 确定 不 同 的 权 157 
重 。 可 将 权重 看 作为 测验 与 其 他 每 一 个 测验 相关 的 平均 数 。 这 不 是 统计 学 的 抽 
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取 一 一 只 需要 简单 地 浏览 一 下 这 些 测量 的 相关 矩阵 ,就 会 发 现 所 有 的 测验 彼此 之 
间 存 在 正 相关 ,同时 一 些 测量 (如 空间 和 言语 能 力 ) 之 间 的 相关 要 高 于 其 他 测量 (如 
非 言 语 记 忆 测 验 )。 测 验 对 g 的 贡献 大 小 与 它 所 评估 的 认 知 操作 的 复杂 程度 有 关 ， 
与 不 太 复 杂 的 认 知 加 工 , 如 简单 的 感觉 辨别 相 比 ,较为 复杂 的 认 知 加 工 , 如 抽象 推 
理 可 作为 g 较 理 想 的 指标 。 
尽管 g 解释 这 些 测 验 大 约 40% 的 变异 ,但 是 特殊 测验 的 绝 大 多 数 变 异 与 g 无 
和 天。 显然 ,测验 更 多 的 是 与 认 知 而 不 是 g 有 关 。 下 一 章 将 集中 介绍 心理 测量 学 传 

统 评估 的 特殊 认 知 能 力 。 一 旦 编制 了 新 的 认 知 能 力 测验 并 确保 它们 的 信 度 和 效 度 
之 后 ,就 可 以 研究 它们 与 g 的 关系 ,以 及 其 遗传 和 环境 来 源 。 例如 , 认 知 心理 学 家 
关注 由 中 央 执 行 器 所 控制 的 工作 记忆 系统 (Baddeley 必 Gathercole，1999)。 第 一 
个 对 被 称 作 心 理 理论 的 执行 功能 方面 进行 测量 的 双生 子 研究 调查 了 119 对 三 岁 的 
双生 子 ,发 现存 在 显著 的 遗传 影响 和 遗传 与 g A SE WAC Hughes & Cutting, 
1999)。 信 息 加 工 研究 也 涌现 出 测量 认 知 功能 的 新 方法 (Deary，1999)。 如 同 前 面 
提 到 的 即 测验 更 多 的 是 与 认 知 而 不 是 g 有 关 , 显 然 测 验 更 多 的 是 与 成 就 而 不 是 认 
知 有 关 。 人 格 动 机 和 创造 力 都 会 影响 一 个 人 的 生活 状况 。 然而 ,将 智力 这 一 词语 
扩展 到 包括 成 就 的 所 有 方面 , 诸如 与 认 知 能 力 测验 不 相关 的 情绪 敏感 性 
(Goleman，1995) 和 音乐 .舞蹈 能 力 (Gardner，1983) 等 ,这 样 做 并 没有 什么 音义 ， 

尽管 大 量 数据 可 以 证 明 g 的 存在 ,但 是 围绕 着 g 和 IQ 测验 的 争论 仍然 很 激 
列 , 尤 其 是 媒体 上 的 争论 。 非 专业 人 员 ( 包 括 其 他 领域 的 科学 家 ) 和 专家 在 看 法 上 
存在 着 很 大 的 差距 。 最 为 明显 的 是 , 非 专业 人 员 常常 通 过 大 众 读物 了 解 到 智力 评 
全 是 一 种 循环 论证 一 一 智力 就 是 智力 测验 所 评估 的 内 容 。 相 反 , g 是 行为 领域 内 
最 可 靠 . 最 有 效 的 测量 之 一 。 智 力 在 儿童 期 之 后 长 期 保持 稳定 ,并 且 比 其 他 任何 行 
为 特征 都 要 稳定 得 多 。 与 其 他 任何 特征 相 比 ,在 很 大 程度 上 g 能 够 更 好 地 预测 重 
要 的 社会 结果 ,如 教育 和 职业 水 平 (Gottfredson，1997) 。 尽 管 有 少数 人 对 g 持 反 
对 意见 ,但 是 专家 普遍 接受 g(Carroll，1997) 。 还 不 太 清楚 g EAr ERHAN 
Pie ROT RE RRS BITRE REA E ERE RE 
殊 的 认 知 过 程 (Mackintosh，1998)? 除了 心理 测验 ,还 有 其 他 研究 认 划 过 程 的 
径 ,例如 信息 加 工 方法 (Hunt，1999) 。 特 别 振奋 人 心 的 是 ,神经 科学 测量 可 以 次 接 
评估 大 脑 功能 (Vernon，1993) 。 然 而 直至 今 日 遗传 学 研究 还 很 少 使 用 认 知 测量 的 
其 他 方法 ,主要 因为 这 些 测量 方法 费用 贵 , 耗 时 多 ,很 难 对 双生 子 或 被 收养 者 进行 
大 规模 的 测试 。 

遗传 作用 于 g 的 观点 引 来 媒体 的 争论 ,特别 是 在 Herrnstein 和 Murray(1994) 
的 《 钟 形 曲线 ;) 一 书 在 1994 年 出 版 之 后 。 事实 上 这 些 作者 几乎 没有 涉及 到 遗传 学 ， 
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而 且 并 未 把 遗传 学 证 据 作 为 重要 论据 。 在 这 本 书 的 前 半 部 分 ,作者 认为 就 像 许 多 
其 他 研究 一 样 ,g 是 教育 ,社会 的 产物 。 然 而 在 后 半 部 分 ,作者 试图 论述 某 些 右派 
政策 的 制定 是 以 这 些 研究 发 现 为 依据 的 。 但 是 正如 第 16 章 所 讨论 的 ,公共 政策 永 
还 不 必 依 循 科学 研究 结果 ;并 且 以 相同 的 研究 为 基础 ,也 有 可 能 提出 与 Herrnstein 
和 Murray 相对 的 观点 。 尽 管 存在 着 争论 ,但 是 科学 家 (甚至 有 些 并 不 是 遗传 学 家 ) 
1998; Neisser, 
1997; Snyderman & Rothman, 1988; Sternberg & Grigorenko, 1997), 本 章 将 
持 现 遗传 对 g 的 贡献 证 据 。 





历史 上 的 重要 事件 


心理 学 自 创立 以 来 就 曾经 研究 了 天 性 与 教养 对 g 的 相对 影响 。 格雷 臣 . 孟 德 
尔 发 表 了 一 篇 关于 遗传 法 则 的 论文 ,产生 了 重要 的 影响 ， 实际 上 ,在 此 之 前 一 年 
Francis Galton(1865) 发 表 了 两 篇 系列 论文 ， 内 容 与 高 智力 和 其 他 能 力 有 关 , 他 后 
来 将 它 扩展 为 有 关 遗 传 和 认 知 能 力 的 第 一 本 书 即 《 遗 传 的 天 才 : 法 则 和 结果 的 控 
究 欠 1869; 见 专栏 9.1), 20 世纪 20 年 代 开展 的 首 批 双 生子 和 收养 研究 也 以 g 为 
中 心 (Burks, 1928; Freeman, Holzinger, & Mitchell, 1928; Merriman, 1924; 
Theis, 1924), 
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也 可 以 以 其 他 物种 为 对 象 开 展 认 知 能 力 (至 少 是 问题 解决 行为 和 学 习 ) 的 研 
究 。 例 如 , 一 个 著名 的 学 习 心 理学 实验 是 心理 学 家 Edward Tolman T 1924 年 开 
始 研究 的 ,后 来 由 Robert Tryon 继续 完成 。 根 据 老鼠 学 习 走 迷 官 寻找 食物 的 行为 
进行 选择 繁殖 。Robert Tryon 随后 进行 的 选择 繁殖 的 结果 见 图 9. 2, 图 中 标 出 了 
走 迷 宫 聪 明 "” 的 老鼠 ( 犯 很 少 错误 ) 和 *“ 走 迷宫 迟钝 ”的 老鼠 ( 犯 许多 错误 》 的 数据 ; 
在 选择 培育 仅仅 几 代 之 后 就 获得 了 大 量 的 选择 反应 ， TEKS FAA EK BR ah 
两 家 系 之 间 几 乎 没有 重合 ;也 就 是 , 走 迷 官 聪明 的 所 有 老鼠 在 学 习 走 迷 官 过 程 中 所 
犯 的 错误 要 少 于 走 迷 宫 迟 钝 的 任何 一 只 老鼠 。 在 前 六 代 之 后 走 迷 官 聪明 的 家 系 和 
走 迷 宫 迟 钝 的 家 系 之 间 的 差异 并 没有 增加 , 可 能 因为 常常 在 同胞 之 间 进 行 配 对 。 
这 种 同系 交配 大 大 地 降低 了 选择 家 系 内 部 的 遗传 变异 性 。 eT le aaa 
殖 研 究 的 发 展 。 
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图 9.2 Tryon 对 走 迷 富 陪 明和 走 迷 宫 迟 钝 老 局 的 选择 繁殖 结果 ( 引 A “The inheritance of 
behavior” by G. E. McClearm. InL.J. Postman (Ed. ) ， Psychology in the Making. Copyright 
© 1963. Used with permission of Alfred A. Knopf, inc), 


一 项 最 著名 的 基因 型 一 环境 交互 作用 心理 学 研究 就 是 以 这 些 经 过 选择 的 走 迷 
宫 陪 明和 走 迷 宫 迟 钝 的 老鼠 为 对 象 (Cooper & Zubek，1958) 。 在 三 种 条 件 之 一 的 
情况 下 喂养 这 两 种 老鼠 。 第 一 种 条 件 是 “丰富 型 ", 就 是 老鼠 居住 在 宽敞 的 笼子 中 ， 
里 面 放 着 许多 可 动 的 玩具 。 对 照 条 件 就 是 “限制 型 ”, 算 子 狭小 而 灰暗 且 没 有 可 动 
的 物体 。 第 三 种 条 件 就 是 在 标准 的 实验 室 环境 下 喂养 老鼠 ， 
图 9. 3 给 出 了 这 三 种 喂养 条 件 下 走 
”迷宫 聪明 老鼠 和 走 迷 富 迟 钝 老鼠 的 测验 
结果。 意料 之 中 的 是 ,经 过 选择 的 走 迷 宫 。 160 
聪明 的 家 系 和 走 迷 宫 迟 钝 的 家 系 在 正常 a 140 
环境 下 的 表现 有 着 很 大 的 差异 。 在 丰富 2 120 
型 和 限制 型 环境 下 则 表现 出 明显 的 基因 
型 一 环境 交互 作用 。 丰 富 型 条 件 对 走 迷 
宫 聪明 的 老鼠 没有 影响 ,但 是 大 大 提高 了 
走 迷 宫 迟 钝 老鼠 的 表现 。 另 一 方面 ,限制 
型 环境 对 走 迷 宫 聪明 老鼠 产生 非常 不 利 
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的 影响 ,而 对 走 迷 宫 迟 钝 的 老鼠 没有 什么 ”图 .3 基因 型 一 环境 交互 作用 。 SIERD 

EM, Ras MRAMA TTSA EENAA nnen 

和 丰富 型 环境 影响 情况 的 答案 并 不 简单 。 不 同 的 影响 (根据 Cooper & Zubek, 1958), 
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侣 案 要 依赖 于 动物 的 基因 型 。 这 个 例子 显示 了 基因 型 一 环境 的 交互 作用 , 即 不 同 
的 基因 型 对 环境 有 着 不 同 的 反应 。 尽 管 这 个 例子 很 有 说 服 力 ,但 是 其 他 有 关 学 习 
的 系统 研究 一 般 都 没 找到 普遍 的 证 据 来 证 明基 因 型 一 环境 的 交互 作用 
(Henderson, 1972), 

20 世纪 50 年 代 和 60 年 代 , 老 鼠 近 交 系 研究 表明 遗传 对 学 习 的 许多 方面 有 着 重 
委 的 影响 。 遗 传 差异 不 仅 表现 在 走 迷 富 学 习 上 ,也 表现 在 其 他 类 型 的 学 习 ,比如 主 
动 离 避 学 习 、 被 动 离 避 学 习 、 逃 学 ,按压 杠杆 获得 奖赏 .逆转 学 习 、 辨 别 学 习 、 心 率 制 
约 (Bovet, 1977)。 例 如 ,广泛 使 用 的 近 交 系 研 究 中 ,迷宫 学 习 的 错误 差异 (图 9.4) 通 
过 对 走 迷 宫 聪 明和 走 迷 富 迟 钝 老鼠 的 选择 实验 证 实 了 遗传 的 影响 。DBA/2J 系 学 得 
很 快 ;CBA 动物 学 得 很 慢 ;而 BALB/c 系 介 于 两 者 之 间 。 主 动 离 吉 学 习 的 结果 与 之 
相似 。 主 动 离 避 学 习 就 是 灯光 闪 亮 的 时 候 老 鼠 学 会 从 一 个 分 隔 区 跑 到 另 一 个 分 隔 
区 以 避免 电击 (图 9. 5)。 然 而 在 此 研究 中 CBA 系 怎么 也 学 不 会 (图 9. 6), 
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i 
g CBA 
= 
5 
BALB/c 
P DBA/2J 
0 | 2 3 4 5 6 7 
尝试 次 数 
图 和 4 三 种 近 交 系 老鼠 的 迷宫 学 习 错误 (Lashleyll| 迷宫 )( 引 自 <Genetic aspects of 161 
learning and memory in mice” by D. Bovet, F. Bovet-Nitti, & A. Oliverio, Science, 163, 
139- 149. Copyright © 1969 by the American Association for the Advancement of 
Science) 。 ; 本 


wd 


图 9.5 KARA ARERR SES RE 
AAMT RAE RRR, HERE 
TARER « AT BE Hs HES He A ny Gh St 

板 上 的 电网 实现 电击 ) 直 到 老鼠 逃 到 另 一 个 分 

隔 区 。 动 物 学 会 只 要 灯 一 亮 就 光 到 另 一 个 分 隔 
区 以 避免 电击 ( 引 自 The Experimental Analysis 

of Behavior by Edmund Fantino & Cheryl A. 

Logan. Copyright © 1979 by W, H. Freeman and 

Company) 。 | 
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弗朗西斯 "高 尔 顿 


one By + i 28 fi (1822—1911) fe 
了 半 和 营 兄 查尔斯 。 达 尔 文 所 写 的 进化 论 名 
a ee 的 生活 
发 生 了 重要 改变 。 高 尔 顿 认识 到 进化 依赖 
于 还 传 , 并 且 开 始 思 考 址 传 是 否 影 响 人 类 
行为 。 他 认为 家 庭 , 双 生子 以 及 收养 设计 
是 人 类 行为 遗传 学 重要 的 研究 方法 ,并 且 
进行 了 第 一 个 系统 的 家 族 研究 ,结果 表明 
行为 特征 “在 家 族 内 部 相传 "。 高 尔 顿 首创 
相关 ,这 是 所 有 科学 都 会 用 到 的 一 种 基本 
统计 方法 , 旨 在 量化 家 族 成 员 的 相似 性 
程度 。 

1869 年 高 尔 顿 出 版 了 著作 《和 遗传 的 天 
才 :法 则 和 结果 的 探究 》, 在 书 中 报告 了 所 
做 的 一 项 心理 能 力 研究 。 因 为 当时 没有 理 
想 的 测量 心理 能 力 的 方法 ,高 尔 顿 只 好 选 声望 作为 指标 。 所 谓 声望 ,并 不 是 因为 单 
一 事件 而 有 名 ,也 不 是 指 纯 粹 的 社会 地 位 或 官职 ,而 是 “社会 慎重 地 ,非常 感谢 地 对 
观念 的 倡导 者 或 者 首创 者 的 认可 ,社会 承认 他 的 贡献 ">(1869，p. 37)。 高 尔 顿 鉴别 
出 大 约 1 000 名 “杰出 ”男性 ,并 且 发 现 他 们 所 来 自家 族 数 量 仅 为 300, 这 一 结果 表 
明 “ 杰 出 "倾向 具有 家 族 性 。 

从 每 个 家 族 中 选 出 一 名 最 杰出 的 男性 作为 参照 点 ,画图 表示 家 族 内 其 他 洒 出 
八 物 及 其 家 话 关 系 紧 密 程度 。 图 解 表明 ,近亲 杰出 的 可 能 性 更 大 , 随 着 亲属 关系 越 
来 越 远 ,杰出 的 可 能 性 越 来 越 小 。 

高 尔 顿 意识 到 可 能 存在 异议 , 即 杰 出 男性 的 亲属 共享 着 社会 .教育 和 经 济 土 的 
有 利 条 件 。 他 提出 了 一 些 辩 陪 , 其 中 之 一 就 是 许多 男性 从 低微 出 生 上 升 到 社会 高 
层 。 然 而 ,现今 这 样 的 辩 陪 并 不 能 证 明 高 尔 顿 的 天 才 仅 与 天 性 (遗传 ) 有 关 而 与 孝 
养 (环境 ) 无 关 的 观点 是 合理 的 。 家 族 研究 本 身 并 不 能 分 解 遗 传 和 环境 的 影响 

融 尔 顿 发 动 了 一 场 没有 必要 的 将 天 性 与 教养 对 立 起 来 的 争论 ,并 且 认 为 “我 们 
无 可 避免 地 会 得 出 这 样 的 结论 , 即 天 性 远 胜 过 教养 ?(Galton，1883， p. 241). i 而 
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他 的 工作 非常 关键 ,这 表现 在 两 个 方面 :为 人 类 行为 的 变异 范围 提供 了 档案 证 明 并 
且说 明了 行为 变异 存在 遗传 基础 。 因 此 可 以 认为 高 尔 顿 是 行为 遗传 学 之 父 。 
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:尽管 研究 者 已 经 假定 g 与 老鼠 学 习 没有 关系 (Macphail，1993) ,但 是 g 因素 对 
许多 学 习 任务 产生 很 强 的 影响 (Locurto & Durkin, 出 版 中 )。 有 一 项 研究 里 ,g 能 解 
fF F: (C57BL 和 DBA 杂交 而 成 ) 61% 的 变异 以 及 远 交 老鼠 家 系 55% 的 变异 
(Locurto & Scanlon, 1998), 与 复杂 学 习 任务 (如 迷宫 学 习 或 者 对 事物 进行 分 类 ) 
相 比 ,非常 简单 的 学 习 任 务 (如 离 避 学 习 ) 较 少 表现 出 g 的 影响 (Thomas，1996)。g 
的 动物 模型 将 有 助 于 功能 基因 组 学 对 基因 和 g 之 间 大 脑 通路 的 探究 ( 见 第 7 章 )。 164 
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人 类 研究 


历史 上 对 人 类 所 进行 的 有 关 遗 传 学 和 g 的 重要 研究 包括 Leahy 的 收养 研究 
(1935)。 她 比较 了 非 收养 和 收养 家 庭 的 IJQ 相似 性 。 这 一 研究 证 实 了 早期 的 一 
项 收养 研究 所 得 出 的 结论 , 即 存在 遗传 影响 ,因为 非 收养 家 庭 的 IQ 相关 要 高 于 
收养 家 庭 。 第 一 项 收养 研究 中 收集 了 被 收养 子女 亲生 父母 的 IQ 数据 ,也 表明 父 
母 与 子女 之 间 有 着 显著 的 相关 , 这 说 明 存在 遗传 影响 (Skodak & Skeels, 1949). 

路 易 斯 维尔 (美国 城市 ) 双 生子 研究 开始 于 20 世纪 60 年 代 早 期 ,是 有 关 IQ 的 第 
一 个 大型 纵向 双生 子 研究 ,描绘 出 了 遗传 与 环境 影响 的 发 展 进程 (Wilson， 
1983), 

1963 年 研究 者 对 有 关 g 的 行为 遗传 学 研究 进行 了 总 结 回顾 ,收集 了 支持 遗传 
影响 的 证 据 , 产 生 了 深远 的 影响 (ErlenmeyerKimling & Jarvik，1963)。1966 年 
Cyril Burt 总 结 了 他 几 十 年 来 对 同 卵 双生 子 的 分 开 抚 养 研究 ,这 些 研究 增加 了 充足 
的 证 据 来 说 明 分 开 抚 养 的 同 卵 双生 子 的 相似 程度 和 一 同 抚养 的 结果 几乎 一 样 。 他 
死 于 1973 年 ,这 之 后 他 的 研究 受到 了 质疑 ， 有 人 认为 他 的 某 些 数据 并 不 真实 
(Hearnshaw, 1979), 相继 出 版 的 两 本 著作 再 次 披露 这 一 情况 (Fletcher， 1990; 
Joynson，1989)。 尽 管 陪审 团 仍 在 处 理 一 些 控诉 (Mackintosh，1995) ;目前 看 来 165 
Burt 数据 中 至 少 有 一 些 是 值得 怀疑 的 。 

20 世纪 60 年 代 期 间 , 在 美国 心理 学 界 曾 盛行 一 时 的 环境 论 开 始 衰落 , 取 而 代 
之 .日 益 被 大 家 接受 的 是 遗传 对 g 的 影响 。 然 后 1969 年 Arthur Jensen 所 写 的 有 
关 智 力 的 遗传 学 专著 几乎 使 得 这 一 领域 处 于 停滞 状态 ,因为 这 本 专著 认为 IQ 的 种 
族 靶 异 可 能 涉及 遗传 差异 。25 年 之 后 《 钟 形 曲线 》 一 书 (Herrmnstein & Murray, 
1994) 广 重新 谈 到 这 个 论题 并 且 也 引起 了 类 似 的 争论 。 村 致 群体 之 间 平 均 差 异 的 
原因 并 不 需要 与 导致 群体 内 个 体 差异 的 原因 有 关联 。 前 一 问题 比 后 面 的 问题 更 具 
难度 ,这 也 成 为 绝 大 多 数 IQ 遗传 学 研究 关注 的 焦点 。IQ 而 验 表 现 出 种 族 差异 ,至 
今 还 没有 发 现 产 生 此 差异 的 根源 。 

Jensen 的 专著 所 引发 的 争论 使 得 所 有 行为 ATM TEA 的 批评 , 大 
其 是 认 知 能 力 领域 的 研究 (例如 ,Kamin，1974) 。 对 早期 研究 的 批评 产生 于 届 卫 最 
响 ,出 现 了 一 批 更 具 规 模 、 更 加 完善 的 行为 遗传 学 研 只 主要 采用 家 庭 、 收养 和 双生 
子 设计 进行 研究 。 与 50 年 前 的 研究 相 比 ,这 些 新 的 研究 方案 在 g 的 遗传 学 方面 获 
得 了 相当 多 的 数据 。 这 些 新 的 数据 成 为 20 世纪 80 年 代 心 理学 发 生 重 大 转变 的 原 
因 之 一 ,心理 学 转 而 接受 个 体 之 间 的 遗传 差异 与 g 的 差异 有 显著 关联 的 结论 
(Snyderman & Rothman, 1988). 
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一 本 有 关 智 力 的 著名 教科 书 描述 了 20 世纪 80 年 代 所 发 生 的 重大 观念 转变 ， 
也 就 是 认可 遗传 在 g 的 个 体 差 异 上 所 起 的 作用 ， 

1974 年 Kamin 年 写 了 一 本 书 , 其 中 提 到 没有 或 者 很 少 有 证 据 可 以 说 明智 
力 是 一 种 可 遗传 的 特征 。 我 认为 他 可 能 通过 牌 曲 文献 资料 以 保持 这 一 立场 。 
对 我 来 说 很 难 想象 到 了 1990 年 ,一 名 有 责任 心 的 学 者 还 会 在 著作 中 坚持 这 一 
立场 。 在 过 去 的 15 年 里 我 们 大 大 加 深 了 对 智力 的 行为 遗传 学 几 个 方面 的 理 
解 。 我 们 获得 了 双生 子 分 开 抚 养 的 新 数据 ,获得 了 有 关 双 生子 合 养 的 大 量 新 
的 数据 组 ,进行 了 更 完美 的 收养 研究 。 发 展 行为 遗传 学 的 诞生 以 及 纵向 研究 
数据 组 是 我 们 能 够 研究 遗传 和 环境 对 智力 影响 的 发 展 变化 ,并 开创 新 的 分 析 
行为 遗传 学 数据 的 复杂 方法 。 这 些 进步 有 助 于 深入 探讨 遗传 和 环境 对 智力 的 
影响 方式 。 此 外 也 有 助 于 理解 智力 领域 的 一 般 论题 …… 对 行为 遗传 学 研究 结 
果 的 认识 可 以 提高 我 们 分 析 现 今 智力 讨论 的 核心 问题 的 能 力 。 
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小 结 


选择 研究 和 近 交 系 研究 表明 遗传 影响 动物 的 学 习 , 比 如 对 走 迷 官 聪明 和 走 迷 

人 宣 迟 钝 老鼠 在 学 习 方面 的 选择 研究 。 对 一 般 认 知 能 力 所 进 行 的 人 类 双生 子 和 收养 

”研究 历史 已 经 超过 75 年 了 。 这 一 研究 使 得 人 们 普遍 接受 遗传 因素 对 一 般 认 知 能 
力 的 个 体 差异 有 影响 的 结论 。 


遗传 学 研究 概述 


1981 年 发 表 了 一 份 有 关 g 的 遗传 学 研究 的 评论 (Bouchard，Jr & McGue, 
1981)。 该 评论 总 结 了 几 十 项 研究 的 结果 。 图 9 7 是 对 第 3 章 图 3.9 ARE RHE. 
“i 人 


， ae wat rye artis | 
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对 于 生活 在 一 起 的 一 等 亲 亲 属 ,g 有 着 中 等 程度 的 相关 ( 约 为 . 45)。 正 如 高 尔 顿 

开创 的 遗传 天 才 家 族 研究 表明 的 ( 见 专栏 9. 1) ,这 种 相似 性 可 能 归 因 于 遗传 或 者 环 

境 影响 ,因为 这 类 亲属 同时 受到 这 两 种 因素 的 影响 。 收 养 设 计 分 解 出 了 相 僚 性 的 两 

大 来 产 一 一 遗传 和 环境 。 因 收养 而 分 开 的 父母 与 子女 以 及 同胞 之 间 具 有 共同 的 遗 

传 特征 ,但 生活 的 家 庭 环 境 不 同 ,因此 家 族 成 员 之 间 的 相似 性 部 分 归 因 于 遗传 因素 . 
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被 收养 儿童 和 亲生 父母 在 g 上 的 相关 为 . 24。 分 开 抚养 情况 下 同胞 的 相关 系数 也 
是 . 24。 因 为 一 等 亲 亲 属 在 遗传 上 仅 有 50 站 的 相似 性 ,将 上 述 两 个 相关 加 倍 , 就 可 以 
粗略 地 估计 出 遗传 率 为 48%。 正 如 第 五 章 所 谈 到 的 ,这 一 结果 意味 着 对 于 这 些 研 究 
取样 的 总 体 而 言 1Q 分 数 变异 约 有 一 半 可 用 个 体 之 间 的 遗传 差异 来 解释 。 

双生 子 方法 证 实 了 这 一 结论 。 同 卵 双 生子 测试 结果 几乎 就 像 是 同一 个 人 测 了 两 
次 (g 两 次 测试 之 间 的 相关 通常 处 在 . 80 和 . 90 之 间 )。 同 卵 双生 子 的 相关 平均 为 . 86， 
寞 卵 双 生子 为 , 60。 求 出 MZ 和 DZ 差 的 两 倍 , 就 可 以 估计 出 遗传 率 为 52%， 

最 引 人 关 注 的 收养 研究 设计 是 分 开 抚 养 的 MZ 双生 子 。 他 们 之 间 的 相关 可 用 167 
来 直接 估计 遗传 率 。 这 类 双生 子 对 的 数量 很 小 ,其 中 的 原因 显而易见 。 就 1981 年 
之 间 发 表 的 几 个 小 型 研究 而 言 , 分 养 情况 下 的 MZ 双生 子 的 平均 相关 为 . 72( 除 去 
Cyril Burt 的 可 疑 数据 }。 这 一 结果 说 明 这 类 设计 得 到 的 遗传 率 (72%) 高 于 其 他 的 
设计 。 两 项 新 的 双生 子 分 养 研究 也 证 实 了 存在 着 较 高 的 遗传 率 估计 。 其 中 一 项 就 
是 明尼苏达 双生 子 分 养 研 究 。 明 尼 苏 达 大 学 的 Thomas J. Bouchard Jr. 和 他 的 同事 
组 织 了 这 项 研究 。 他 们 在 一 份 报告 中 写 到 45 对 分 养 的 MZ 双生 子 的 相关 为 . 78 
(Bouchard Jr. 等 ，1990a)。 瑞 典 双 生子 研究 也 包括 了 48 对 分 养 的 MZ 双生 子 , 报 
告 的 相关 与 之 相同 , 即 . 78(Pederden 等 ,1992a)。 对 因 收 养 而 分 开 长 大 的 MZ 双生 
子 有 着 较 高 的 遗传 率 估计 值 ,后 面 将 会 讨论 可 能 的 解释 。 











| < Thomas J. Bouchard Jr. 是 一 名 心理 学 教授 /人 类， ea enia Daki Tee pE aie nna i 
a ARI ,并 担任 明尼苏达 大 学 的 明尼苏达 ” 

双生 子 和 收养 研究 中 心 主任 :他 1966 年 从 加 利 福 尼 、 
亚 大 学 伯 克 菜 分 校 获得 心理 学 博士 学 位 。 从 1966 年 
到 1969 年 ， 他 在 加 利 福 尼 亚 大 学 圣 巴巴 拉 分 校 心 理学 、 
系 担任 助理 教授 。1969 年 秋季 ,他 成 为 明尼苏达 天 学 
心理 学 系 的 教师 。 1979 年 他 开始 与 心理 学 A. .精神病 、 
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忆 长 的 同 加 和 共和 下 生子 遂行 学 和 心理 学 的 直人 
研究 。 = Bouchard: 与 已 理学 AG ROMPRES 
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行为 进化 的 影响 。 他 还 担当 差异 心理 学 和 进化 心理 学 的 教学 工作 9 Oe 
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运用 模型 拟 合 分 析 同 时 分 析 了 所 有 的 家 庭 ,收养 和 双生 子 研究 数据 ,结果 总 结 168 
如 图 9.7 所 示 。 该 分 析 得 出 遗传 率 的 估计 值 约 为 50% (Chipuer, Robine, &. 
Plomin, 1990; Loehlin, 1989), 值得 注意 的 是 ,对 于 像 一 般 认 知 能 力 这 样 复 杂 的 
特征 ,遗传 可 以 解释 其 方差 的 一 半 。 此 外 总 体 方差 还 包含 测量 误差 。 如 果 对 测量 
的 不 可 靠 性 进行 校正 的 话 , 遗 传 率 的 估计 值 将 会 更 高 。 无 论 遗 传 率 估 计 的 精确 度 
如 何 , 我 们 的 观点 就 是 遗传 对 g 的 影响 不 仅仅 具有 统计 显著 性 而 且 数 值 相 当 大 。 
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图 .7 家 庭 ,收养 和 双生 子 设计 的 IO 平均 相关 。 根 据 Bouchard 和 McGue( 1981) 的 
”评论 ,加 之 Loehlin(1989) 对 其 作 了 修改 。MZ 分 开 抚 养 “新 ”数据 是 对 Bouchard 人 
| ts Pedersen 等 人 (1992a) 研 究 的 综合 。 
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LAR METTHY g 的 遗传 率 水 平 看 来 也 可 以 应 用 于 除了 美 国 和 西欧 国家 之 外 的 其 他 
家 -印度 农 村 、 印 度 城市 与 日 本 (Jensen， 1998a) 的 双生 子 研究 发 现 的 遗 德 率 相 169 
似 * 莫 斯 科 C Lipovechaja, Kantonistowa, & Chamaganovay 1978) SH 
(Weiss, 1982) 的 结果 也 如 此 。 另 一 个 有 趣 的 发 现 就 是 ， 认 知 测验 与 g 越 相关 , 那 

么 认 知 测验 分 数 的 遗传 率 就 越 高 (Jensen，1998a) 。 对 年 龄 更 大 双生 子 进行 的 研究 
(Pedersen 等 人 ,1992a) ,智力 落后 个 体 的 研究 (Spitz，1988) 以 及 运用 信息 加 工 任 ， 
务 进行 的 双生 子 研究 (Vernon,. 1989) 也 得 到 了 同样 的 结果 . ARATE g 是 具 

有 最 高 遗传 性 的 认 知 测验 的 合成 物 。 
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环境 影响 


如 果 g 方 差 的 一 半 可 以 用 遗传 解释 ,那么 另 一 半 则 归 因 于 环境 (加 上 测量 误 
差 )。 家 庭 成 员 似 乎 共享 某 些 环境 影响 ,使 得 他 们 彼此 相似 。 可 通过 养父 母 和 和 孩子 
的 相关 以 及 收养 兄弟 姊妹 之 间 的 相关 直接 估计 共享 环境 影响 的 重要 性 。 特 别 引 人 
关注 的 是 ,收养 兄弟 姊妹 之 间 的 相关 为 . 32。 因 为 他 们 在 遗传 上 没有 关系 ,共同 的 
养育 (有 相同 的 父母 ) 可 能 使 得 收养 兄弟 姊妹 之 间 具 有 相似 性 。 收 养 兄弟 姊妹 的 相 
关 为 . 32, 表 明 共 享 环境 的 影响 可 以 解释 总 方差 的 三 分 之 一 。 养 父母 和 被 收养 孩子 
之 间 的 相关 (Cr 一 . 19) 低 于 收养 兄弟 姊妹 之 间 的 相关 。 这 一 结果 表明 对 于 共享 环境 
可 以 解释 的 相似 性 而 言 ,父母 和 子女 之 间 的 相似 性 要 小 于 兄弟 姊妹 之 间 的 相似 人 性。 

居住 在 一 起 的 亲属 之 间 的 相关 高 于 因 收 养 而 分 开 的 亲属 之 间 的 相关 ,这 也 表 
明 存 在 共享 环境 影响 。 双 生子 研究 也 证 实 了 共享 环境 的 影响 。 此 外 ,与 非 挛 生 同 
胞 的 相似 性 相 比 ,共享 环境 影响 似乎 可 以 更 多 地 解释 双生 子 的 相似 性 ,因为 DZ 双 
生子 的 相关 为 , 60 fey FEAR: [el MORO FASS. 47。 双 生子 比 其 他 兄弟 姊妹 有 着 更 多 
的 相似 性 , 因为 他 们 共享 过 同一 个 子宫 并 且 年 龄 完全 相同 。 因 为 他 们 年 龄 相同 ,所 
以 双生 子 也 住 住 是 在 同一 学 校 读书 ,即便 不 是 同一 班级 ,也 会 有 众多 相同 的 伙伴 。 

根据 图 9. 7 中 的 数据 ,运用 模型 拟 合 分 析 估 计 了 共享 环境 对 g 的 作用 ,共享 环 
境 对 父母 和 子女 的 作用 约 为 20% ,同胞 的 约 为 25%, 双 生子 的 约 为 40% (Chipuer, 
Rovine, & Plomin, 1990), 一 项 模型 拟 合 分 析 假 定 DZ 过 高 的 相似 性 归 因 于 产 前 
效应 ,并 由 此 得 出 生前 共享 环境 的 估计 值 约 为 40% (Devlin, Daniels, & Roeder, 
1997)。 剩 下 的 方差 归结 为 非 共享 环境 和 测量 误差 ,这 些 因 素 可 以 解释 大 约 10% 
的 方差 。 


选 型 交配 
”要 更 精确 地 估计 遗传 影响 , 需要 考虑 其 他 几 个 因素 。 icant. 
BUFFBBOLACAC. BARBS AFIS. REE SR el ere E 





“对 立 者 相 吸 ”? 研究 表明 有 些 特质 属于 “ 物 以 类 聚 "的 情况 ,也 就 是 指 配 个 之 间 顶 向 170 
于 彼此 相似 一 一 尽管 可 能 并 不 是 像 你 所 认为 的 那样 相似 。 例 如 ,尽管 存在 着 一 些 身 
体 特 征 方面 的 正 向 选 型 交配 ,配偶 之 间 的 相关 相对 较 低 一 一 身高 的 相关 大 约 为 . 25， 
体重 的 相关 大 约 为 . 20(Spuhler，1968) 。 配 偶 在 人 格 特征 上 的 相关 甚至 更 低 ,在 . 10 
到 . 20 的 范围 内 (Vandenberg，1972) 。 而 与 g 有 关 的 选 型 交配 程度 大 ,配偶 之 间 的 
平均 相关 约 为 . 40(Jensen, 1978), 4E g 方面 的 配偶 选择 在 一 定 程度 上 以 教育 程度 
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为 基础 。 配 偶 在 教育 程度 上 的 相关 大 约 为 . 60, 教 育 与 g 的 相关 约 为 . 60。 

选 型 交配 对 遗传 学 研究 非常 重要 , 有 两 个 原因 。 首 先 选 型 交配 提高 了 总 体 的 
遗传 变 寻 。 例 如 ,如 果 配 偶 在 身高 上 进行 随机 匹配 ,那么 高 个 子女 性 与 矮 个 子 男性 
或 高 个 子 男性 匹配 的 可 能 性 就 会 相同 。 高 个 子女 性 和 矮 个 子 男性 的 子女 通常 具有 
中 等 身高 。 然 而 由 于 存在 身高 方面 的 正 向 选 型 交配 ,如 果 儿 童 的 母亲 个 子 高 ,那么 
父亲 的 个 子 可 能 也 高 ,并 且 子 女 本 身 的 个 子 可 能 要 高 于 平均 值 。 个 子 矮 的 父母 情 
况 与 此 一 致 。 这 样 正 向 选 型 交配 增加 了 变异 因为 这 种 情况 下 的 子女 的 身高 要 比 随 
机 匹配 的 情况 下 的 更 加 偏离 平均 值 。 即 使 配偶 有 着 中 等 程度 的 相关 , 因为 各 代 的 
延续 会 票 积 选 型 交配 的 影响 , 选 型 交配 可 以 大 大 提高 总 体 的 遗传 变异 。 

选 型 交配 的 重要 性 也 体现 在 对 遗传 率 估计 的 影响 。 例 如 , 它 增 加 了 一 等 亲 亲 
属 之 间 的 相关 。 如 果 不 考虑 选 型 交配 ,就 会 夸大 从 父母 一 子女 (如 ,亲生 父母 与 他 
们 因 收 养 而 分 离 的 子女 ) 或 同胞 相似 性 研究 中 所 获得 的 遗传 率 的 估计 值 。 然 而 对 
于 双生 于 方法 , 选 型 交配 会 低估 遗传 率 。 选 型 交配 不 会 影响 MZ 相关 ,因为 MZ 双 
生子 在 遗传 上 是 一 致 的 。 但 是 它 会 提高 DZ 的 相关 因为 他 们 是 一 等 亲 亲 属 。 这 样 
选 型 区 配 减 少 了 MZ 和 DZ 相关 的 差异 ,双生 子 研究 中 正 是 用 这 一 差异 表示 遗传 
率 的 估计 。 上 面谈 到 的 模型 拟 和 分 析 在 估计 g 的 遗传 率 ( 约 为 50% ) 时 考虑 到 了 选 
型 交配 。 如 果 不 考 虑 选 型 交配 ,那么 可 将 它 的 影响 归 因 于 共享 环境 。 


非 加 性 遗传 变异 


非 加 性 遗传 变异 也 会 影响 遗传 率 的 估计 。 例 如 , 当 我 们 用 MZ 和 DZ 相关 之 
差 的 两 倍 来 估计 遗传 率 时 ,就 假定 了 遗传 影响 在 很 大 程度 上 具有 可 加 性 。 当 位 王 
一 个 基因 座位 的 等 位 基因 或 在 几 个 基因 座 交 勾 的 等 位 基因 “累加 起 来 ”影响 行为， 
BBA SR MEE. AAT AHR eA EAA IA a 
的 出 现 而 有 所 不 同 。 这 种 交互 影响 被 称 作为 非 加 烃 。 

_ 量 位 是 一 种 加 性 才 传 效应, 位 于 一 个 基因 座位 的 等 位 基 因 发 生 下 相 作 用 而 
不 是 杖 加 起 来 影响 行为 。 例 如 ,具有 -一 个 PKU SRR ONDER RACER 
个 PKU 等 位 基因 的 一 半 。 即 使 许多 基因 按照 得 传 的 显 性 _ 隐 性 模式 操作 ,但 是 这 | 
类 基因 的 许多 效应 可 归 因 于 等 位 基因 的 平均 效应 。 其 中 的 原因 就 是 ,尽管 杂 合 子 
的 表现 迎 与 显 性 纯 合子 相似 ,但 是 基因 型 和 表现 型 之 间 存 在 很 强 的 线性 关系 ， 

如 果 几 个 基因 影响 同一 行为 ,位 于 不 同 基因 座位 的 等 位 基因 可 以 看 加 起 来 时 
响 行为 或 者 它们 发 生 交互 作用 RARE ARES EER 
被 称 作为 上 位 性 (具体 介绍 见 附录 _) 
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需 加 的 遗传 变异 使 得 我 们 酷似 我 们 的 父母 ,同时 也 是 自然 选择 的 原始 材料 ， 
在 怀 学 的 过 程 中 父母 的 遗传 物质 像 洗 牌 一 样 被 打 乱 。 我 们 和 每 个 兄弟 姊妹 都 获得 
了 父母 亲 一 半 基 因 的 随机 取样 。 我 们 与 父母 相似 的 程度 决定 于 与 父母 共享 的 每 个 
等 位 基因 所 具有 的 平均 加 性 效应 。 因 为 我 们 与 父母 并 没有 完全 相同 的 等 位 基因 组 
合 人 我 们 仅仅 承接 他 们 等 位 基因 对 中 的 一 个 ) ,作为 显 性 或 上 位 性 的 结果 , 非 加 性 交 
互 作用 使 得 我 们 有 别 于 我 们 的 父母 。 对 于 所 有 的 显 性 和 上 位 性 效应 ,只 有 同 卵 双 
生子 才 是 彼此 相似 的 亲属 ,因为 他 们 的 所 有 基因 组 合 都 是 相同 的 。 因 此 , 非 加 性 址 
传 变 异 的 特征 就 是 一 等 亲 亲 属 的 相似 性 要 低 于 MZ 的 一 半 。 

对 于 g, 图 9.7 中 的 相关 表明 遗传 影响 在 很 大 程度 上 具有 可 加 性。 例如 ,一 -等 
亲 亲 属 的 相似 性 正好 大 约 是 MZ 双生 子 的 一 半 。 然 而 ,有 证 据 表明 针对 g 的 选 型 
交配 遮掩 了 一 些 非 加 性 遗传 变异 。 就 像 前 面 所 谈 到 的 , 选 型 交配 对 g 的 作用 要 大 
于 其 他 任何 一 个 已 知 的 特征 ,并 且 夺 大 了 一 等 亲 亲 属 的 相关 但 是 不 会 影响 MZ 的 
相关 。 在 模型 拟 合 分 析 中 考虑 到 选 型 交配 时 ,尽管 g 的 遗传 影响 多 数 是 可 加 的 ,但 
是 一 些 证 据 似乎 说 明 存 在 非 加 性 遗传 变异 (Chipuer，Rovine，& Plomin. 1990; 
Fulker, 1979), 

近 交 ( 近 交 是 指 有 遗传 关系 的 个 体 之 间 的 交配 ) 研 究 能 够 得 到 显 性 。 如 果 出 现 
了 近 交 ,那么 子女 更 可 能 遗传 位 于 任 一 基因 座位 的 相同 等 位 基因 。 因此 近 交 更 可 
能 使 得 罕见 的 隐 性 等 位 基因 对 应 的 两 份 复制 品 遗传 下 来 ,其 中 也 包括 具有 损害 作 
用 的 隐 性 障碍 。 在 这 个 意义 上 来 说 , 近 交 通过 将 杂 合 子 “ 重 新 分 本 ?为 显 性 纯 合 子 
和 隐 性 纯 合 子 , 从 而 降低 了 异型 结合 性 。 因 此 近 交 也 改变 了 群体 平均 的 表现 型 
近 交 会 增加 具有 损害 作用 的 隐 性 障碍 所 对 应 的 隐 性 纯 合 子 的 频率 ， 所 以 平均 表现 
型 就 会 降低 。 

近 交 的 资料 表明 了 g 具有 一 定 程度 的 显 性 , 因为 近 交 会 使 IQ 有 所 降低 
(Vandenberg，1971)。 堂 兄弟 姊妹 或 录 表 兄妹 结婚 所 生 孩 子 的 表现 通常 要 落后 
于 控制 组 。 和 录 半 元 弟 姊妹 或 病 表 兄 弟 姊妹 结婚 所 生 的 孩子 智力 落后 的 风险 是 没有 
AERA ARIES Hl ZY) = FR ES (Book, 1957), NERE TLS whe BR has GEEK 
COU ARE oe SS bik BRE Week EE ie 同胞 与 男 一 对 同胞 分 别 结婚 所 生 的 孩子 ) 所 生 
孩子 的 表现 更 加 低下 (Agrawal, Sinha, & Jensen, 1984; Bashi, 1977)}。 然 而 总 
的 来 看 近 交 在 整个 人 口中 并 没有 重要 影响 ,因为 它 很 少见 ， 外 是 出 现在 极 少数 的 社 
会 和 那些 孤立 的 小 型 群体 之 中 。 

上 位 性 的 一 个 极端 形式 被 称 作为 突现 ,可 用 来 作为 不 同 寻常 能 力 的 模型 
(Lykken，1982) 。 怀 孕 时 的 幸运 提取 能 够 产生 独特 的 等 位 基因 组 合 MITS REI 
E 例如 ， SEWED Secretariat 与 许多 优良 
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的 母 马 交配 ,生出 了 好 几 百 个 子 代 。 它 的 子 代 中 多 数 都 是 良 马 , 这 要 归 因 于 遗传 作 
用 ,但 是 没有 一 个 能 达到 Secretariat 拥有 的 那个 独特 的 优势 组 合 所 表现 出 的 优秀 
后 质 。 这 类 遗传 的 幸运 提取 同样 也 会 发 生 在 人 类 的 天 才 身 上 。 


小 结 


综合 家 庭 , 双 生子 和 收养 研究 可 得 出 这 一 结论 , 即 一 般 认 知 能 力 测量 的 总 体 方 
差 中 有 一 半 可 以 用 遗传 因素 解释 。 例 如 , 同 卵 双 生子 在 一 般 认 知 能 力 上 的 相关 大 
约 为 . 85, 寞 卵 双 生子 大 约 为 . 60。 遗 传 率 的 估计 会 受到 选 型 交配 的 影响 (对 -一般 认 
知 能 力 的 影响 相当 大 )， 也 受到 非 加 性 遗传 变异 ( 显 性 和 上 位 性 ) 的 影响 。 约 有 一 半 


的 环境 方差 似乎 可 归 因 于 共享 环境 因素 。 
尽管 选 型 交配 和 非 加 性 遗传 变 
a 异 使 得 情况 复杂 起 来 ,但 是 对 g 的 行 
非 共享 环境 \ 为 遗传 学 结果 的 一 般 性 总 结 还 是 非 


AACA 9. 8) 。 约 有 一 半 的 方差 归 

遗传 因 于 遗传 因素 。 其 中 一 些 但 不 是 很 
” ”多 的 遗传 变异 可 能 是 非 加 性 的 。 对 
十 归 因 于 非 遗 传 因素 的 男 一 半 方 差 ， 

其 中 有 一 半 可 用 共享 环境 解释 , 另 一 





共 亭 环境 
图 9%.8 约 有 一 半 的 一 般 认 知 能 力 方 半 归 因 于 非 共 享 环境 和 测量 误差 。 
i 然而 ,过 去 的 几 十 年 里 ,已 经 发 现在 


发 展 过 程 中 这 些 平均 结果 存在 很 大 
的 差异 ,具体 见 下 一 部 分 的 论述 。 


of Here ' ' 


当 1876 年 弗朗西斯 高 尔 顿 首次 研究 双生 子 的 时 候 ; et 
生子 相似 性 的 变化 程度 。 Rode te et Lhe nt 
1924)。 但 是 直到 最 近 几 年 为 止 遗 传 学 研究 曾 一 直 淡 化 发 展 观 ， 

遗传 学 研究 会 涉及 到 两 种 发 展 问题 。 LAR ese 遗传 
因素 对 发 展 变化 起 作用 吗 ? 
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发 展 过 程 中 遗传 率 会 发 生 改 变 吗 ? 


我 想 问 大 家 一 个 问题 :在 你 的 一 生发 展 中 ,你 认为 遗传 的 影响 是 越 来 越 重 要 
还 是 越 来 越 不 重要 ? 大 多 数 人 通常 会 回答 “ 越 来 越 不 重要 ”, 原因 有 两 点 。 首 先 ， 
很 明显 一 生 中 的 各 种 生活 事件 ,诸如 意外 事故 和 疾病 .教育 和 职业 以 及 其 他 的 经 
验 将 会 日 积 月 票 起 来 。 这 一 事实 意味 着 环境 差异 对 表现 型 差异 的 作用 越 来 越 
大 ,所 以 遗传 率 必 然 会 降低 。 第 二 ,大 多 数 人 都 误 认 为 从 怀孕 的 那 一 刻 起 遗传 影 
响 永 不 改变 。 

在 人 生发 展 过 程 中 , 随 着 经 验 的 积累 遗传 差异 越 来 越 不 重要 。 人 们 认为 这 一 
观念 非常 台 理 ,但 是 对 g 最 为 引 人 关 注 的 研究 发 现 之 一 正好 与 此 相反 。 在 个 体 一 
生发 展 中 遗传 因素 对 g 而 言 变 得 越 来 越 重 要 (McCartney,，Harris,，& Bernieri, 
1990; McGue, 1993; Plomin, 1986), 

例如 ,正在 进行 的 一 项 收养 纵向 研究 被 称 作为 科罗拉多 收养 计划 (Plomin 等 
人 ,1997b) 。 该 研究 提供 了 儿童 从 婴儿 期 一 直到 青少年 时 期 与 父母 在 一 般 认 知 能 
力 上 的 相关 。 如 图 9. 9 所 示 , 对 于 控制 组 ( 非 收 养 ) 家 庭 中 父母 与 儿童 的 相关 表现 
为 :婴儿 期 小 于 . 20, 儿童 中 期 大 约 为 . 20, 青 少年 时 期 大 约 为 . 30。 亲生 母亲 和 他 们 
被 人 收养 孩子 的 相关 有 着 与 此 相似 的 模式 。 这 表明 父母 和 子女 在 g 上 的 相似 性 可 
归 因 于 遗传 因素 。 养 父母 和 收养 子女 之 间 的 相关 分 布 在 0 的 附近 ,这 表明 父母 和 174 
子女 共享 的 家 庭 环境 对 父母 和 子女 在 g 上 的 相似 性 作用 不 太 重要 ， 


图 9.9 父母 和 儿童 在 9 分 数 上 的 相关 。 其 中 研 
究 了 父母 和 养子 女 . 亲 生子 女 之 间 的 相关 以 及 控 
制 组 父母 和 子女 的 相关 ,儿童 的 年 龄 分 别 为 3 岁 、 
AS TF IFN SN25.49M 6S, 为 了 
表达 上 的 简单 RHFAKSRRHBAMUBSL 
亲 的 相关 的 平均 值 ,将 之 作为 儿童 与 父母 的 相关 。 
(与 母亲 的 相关 以 及 与 父亲 的 相关 结果 相似 。) 亲 
， ”生父 亲 的 样本 规模 为 33 人 到 4 人 ,亲生 母亲 的 样 
' 本 规模 为 159 人 到 195 人 ,养父 母 的 样本 规模 为 
153 人 到 194 人 ,控制 组 父母 的 样本 规模 为 136 人 
到 216 A C3] § “Nature, nurture and cognitive 
development from 1 to 16 years, A parent-offspring 
adoption study” by R. Plomin, D. W. Fulker, R. 

i Corley, & J.C. Defries. Psychological Science. 
测试 时 的 年 龄 8 442-447. Copyright © 1997), 
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9. 10 总 结 了 各 个 年 龄 段 MZ 和 DZ 双生 子 在 g 上 的 相关 (McGue 等 人 ， 
1993)。 从 儿童 早期 到 儿童 中 期 ,MZ 和 DZ 双生 子 间 相 关 略 有 增加 ,到 了 成 年 期 发 
生 很 大 的 增加 (Loehlin，Horn,， & Willerman，1997) 。 因 为 有 关 g 的 双生 子 研 究 
较 少 涉及 成 人 ,对 1Q 数据 的 总 结 (图 9. 7) 主 要 依赖 于 儿童 期 的 数据 。 成 年 期 的 遗 
传 率 要 高 。 五 项 MZ 双生 子 分 养 研 究 支持 了 这 一 结论 。 这 些 研究 不 同 于 双生 子 合 
养 研 究 , 几 乎 都 没有 研究 成 年 人 。 从 这 些 MZ 双生 子 分 养 研究 得 出 遗传 率 的 平均 
估计 值 为 75%(McGue 等 人 ,1993) 。 例 如 ,最 近 一 项 研究 对 平均 年 龄 为 60 岁 的 分 
养 双生 子 和 匹配 的 合 养 双生 子 进 行 了 测试 ,这 也 是 瑞典 老龄 化 双生 子 收 养 研究 
(SATSA) 的 一 部 分 。 这 些 双生 子 的 年 龄 要 比 其 他 研究 大 很 多 。 此 研究 得 出 g 的 
遗传 率 估计 值 为 80%(Pedersen 等 人 ,1992a) ,三 年 后 对 SATSA 双生 子 进 行 了 重 
出 ,得 出 相同 的 结果 (Plomin 等 人 ,1994a)。 对 于 任何 行为 特征 或 行为 障碍 , 此 研 
究 算 是 具有 最 高 遗传 率 的 研究 之 一 。 甚 至 80 多 岁 的 双生 子 研究 也 发 现 了 高 遗传 
率 (McClearn 等 人 ,1997b) ,尽管 一 些 研 究 提 出 年 事 很 高 的 双生 子 遗 传 率 可 能 会 下 
bie (Brandt 等 人 ,1993; Finkel, Wille, & Matheny, 1998), 
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4—6 6—12 12—16 16—20 成 人 
年 龄 群体 


图 % 10 MZ 和 DZ 双生 子 在 9 上 的 相关 差异 在 青春 期 和 成 年 期 会 增 大 ,这 ~- 结 果 
表明 遗传 影响 越 来 越 大 ( 引 自 McGue 等 人 ,1993，p. 63) 。 


为 什么 遗传 率 会 在 人 生发 展 过 程 中 变 大 ? 可 能 在 成 年 期 出 现 了 影响 g 的 全 新 

基因 。 更 有 可 能 的 解释 就 是 在 发 展 过程 中 ,人 生 早 期 较 小 的 遗传 影响 会 像 滚 雪 球 

一 样 产生 越 来 越 大 的 表现 型 影响 。 对 于 幼小 的 儿童 ,父母 和 教师 对 其 智力 经 验 起 
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着 重要 的 作用 ;但 是 成 年 人 的 智力 经 验 则 更 具 自 我 指导 性 。 例 如 ,与 其 他 人 相 比 ， 
具有 高 g 遗传 倾向 的 人 似乎 可 能 会 通过 更 多 的 阅读 .争论 和 简明 的 思考 以 保持 积 
极 的 心理 。 这 类 经 验 不 仅 反映 了 而 且 强 化 或 增强 了 遗传 差异 (Bouchard, Jr. , 等 
人 ,1996; Scarr, 1992; Scarr & McCartney, 1983), 

另 一 个 有 关 发 展 的 重要 发 现 就 是 共享 环境 的 影响 似乎 变 弱 了 。 双 生子 研究 对 
共享 环境 的 估计 比较 薄弱 ,因为 双生 子 方 法 中 并 没有 直接 估计 共享 环境 ,而 是 用 双 
生子 相似 性 中 不 能 用 遗传 解释 的 部 分 估计 共享 环境 。 但 是 ,全 志 界 范围 内 的 双生 
子 了 研究 文献 表明 成 年 期 共享 环境 对 g 的 影响 微不足道 。 

收养 研究 提供 了 两 种 证 据说 明 儿 童 共 享 环境 的 重要 性 。Skodak 和 Skeels 176 
(1949) 进 行 的 经 典 收养 研究 发 现 被 收养 子女 的 IQ 分 数 要 高 于 按照 亲生 父母 的 1Q 
分 数 所 得 到 的 预期 值 , 其 他 研究 也 证 实 了 这 一 结果 (例如 Capron & Duyme， 
1989)。 这 一 发 现 表明 如 果 亲生 父母 的 IQ 分 数 低 于 平均 值 ,而 养父 母 的 1Q 分 数 高 
于 平均 值 ,那么 就 会 提高 儿童 的 1Q 分 数 。 最 近 对 65 名 受 错 待 和 被 忽视 儿童 进行 
了 研究 ,发 现 这 类 儿童 在 4 岁 或 5 岁 被 收养 的 时 候 平均 IQ 为 78, 到 了 13 岁 时 平均 
IQ 为 91(Duyme, Dumaret, & Tomkiewicz, 1999), 然而 ,也 有 可 能 是 早期 受 虚 
待 和 忽视 使 得 IQ 发 展 受 到 抑制 ,而 收养 使 得 儿童 表现 出 正常 的 IQ， 

共享 环境 对 g 的 个 体 差 异 的 重要 影响 可 以 从 收养 的 兄弟 姊妹 ( 即 遗 传 上 没 
有 关系 、 因 为 收养 而 居住 在 相同 的 收养 家 庭 的 孩子 ) 的 相似 性 上 获得 最 直接 的 证 
据 。 图 9. 7 表明 收养 兄弟 姊妹 的 平均 IQ 相关 大 约 为 . 30。 然 而 ,这 些 研究 只 是 
评 全 了 收养 兄弟 姊妹 孩提 时 的 IQ 分 数 。1978 年 首次 对 年 龄 大 一 些 的 收养 兄弟 
姊妹 进行 了 研究 ,得 出 了 完全 不 同 的 结果 :84 对 收养 兄弟 姊妹 年 龄 为 16 岁 到 22 
岁 , 他 们 的 1Q 相关 为 一 . 03(Scarr & Weinberg，1978b) 。 其 他 对 年 龄 大 一 些 的 
兄弟 姊妹 的 研究 得 出 的 IQ 相关 也 很 低 。 最 令 人 印象 深刻 的 证 据 来 自 长 达 十 年 
的 纵向 追踪 研究 ,对 象 为 200 多 对 收养 兄弟 姊妹 。 平均 年 龄 为 8 岁 时 ,1Q 相关 
为 . 26。 十 年 之 后 ,他 们 的 IQ 相关 接近 0(Loehlin, Hom, & Willerman, 1989), 

图 9. 11 给 出 了 对 收养 兄弟 姊妹 儿童 期 和 成 年 期 的 研究 结果 (MecGue 等 人 ，177 
1993) 。 在 儿童 期 ,收养 兄弟 姊妹 的 平均 相关 为 . 25; 在 成 年 期 ,他 们 的 相关 接 

近 0。 | eT ere 
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性 。 儿 童 期 当 儿 童生 活 在 家 庭 中 ;共享 环境 是 影响 g 的 重要 因素 。 然 而 成 年 期 随 
着 家 庭 之 外 的 影响 越 来 越 突 出 ,共享 环境 的 重要 性 就 会 减弱 。 非 共享 环境 因素 促 
使 在 同样 家 庭 成 长 的 兄弟 姊妹 有 着 很 大 的 差异 ， 
是 什么 ? 第 15 章 将 探讨 这 一 论题 。 
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儿童 其 成 年 期 
年 龄 群体 


图 9.11 收养 兄弟 姊妹 的 相关 直接 估计 共享 环境 的 重要 性 。 对 于 9, 儿童 其 
的 相关 为 . 25, 成 年 期 的 相关 为 - ,01。 这 一 差异 表 明 儿 童 期 过 后 共享 环境 变 
得 越 来 越 不 重要 。( 引 自 MeGue 等 , 1993, p.67) 


总 而 言 之 ,从 儿童 期 到 成 年 期 ,g 的 遗传 率 在 增 大 ,共享 环境 的 重要 性 在 减弱 











(图 9. 12) 。 
遗传 40% 遗传 60% 
共享 环境 25% 
BRIE 10% - r TRAE 5% 
非 共 享 环境 25% O REIRES% 
儿童 期 a a 
图 9 12 从 儿童 期 到 成 年 期 ,9 KAERRA ORM, 
遗传 因素 会 影响 发 展 中 的 变化 吗 ? 


发 展 中 的 第 二 种 遗传 变化 是 指 对 个 体 进行 多 次 评估 后 ,从 纵向 数据 看 出 的 不 
同年 龄 间 的 变化 。 认 识 到 遗传 因素 会 影响 发 展 的 连续 性 ,同样 也 会 影响 发 展 中 的 
变化 是 非常 重要 的 。 遗 传 作用 的 变化 并 不 一 定 意味 着 发 展 中 遗传 要 么 不 起 作用 要 
么 起 作用 。 简 单 地 来 说 ,遗传 变化 就 是 指 某 一 年 龄 的 遗传 作用 不 同 于 另 一 年 龄 的 
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遗传 作用 。 例 如 ,影响 涉及 到 语言 的 认 知 过 程 的 那些 基因 只 有 在 出 生 后 的 第 二 年 
出 现 了 语言 才 体现 出 它们 的 作用 。 

可 应 用 双生 子 或 收养 子女 进行 重复 测试 所 获得 的 纵向 遗传 学 数据 ,来 探讨 遗 178 
传 对 变化 和 连续 性 的 影响 。 思 考 遗 传 对 变化 的 影响 ,最 简单 的 方法 就 是 看 不 同年 
龄 的 分 数 变化 是 否 体现 出 遗传 影响 。 也 就 是 ,尽管 年 复 一 年 g 相当 稳定 ,但 是 一 此 
儿童 的 分 数 增加 ,一 些 儿 童 的 分 数 碱 少 。 遗 传 因 素 可 以 部 分 解释 这 种 变化 ， 儿童 期 
更 是 如 此 (Fulker, DeFries, & Plomin, 1988), 成 年 期 甚至 也 可 能 会 这 样 
(Loehlin, Horn, & Willerman, 1989), 当然 ,意料 之 中 的 是 ,大 多 数 和 遗传 作用 可 
以 解释 g 在 不 同年 龄 上 的 连续 性 。 每 一 个 被 试 重复 测量 的 复杂 性 很 适合 使 用 模型 
拟 合 分 析 ( 见 附录 ) 研 究 纵 向 数据 。 目前 已 经 提出 了 几 种 纵向 遗传 模型 (Loehlin， 
Horn, &- Willerman，1989)。 应 用 纵向 模型 分 析 了 婴儿 期 到 儿童 中 期 的 双生 子 和 
收养 兄弟 姊妹 的 数据 ,发 现 可 以 说 明 在 两 个 重要 的 发 展 性 转折 中 存在 着 遗传 变化 
的 正 据 (Fulker， Cherny, & Cardon, 1993), 第 一 个 转折 发 生 在 从 婴儿 期 到 儿童 
早期 ,此 时 认 知 能 力 与 语言 发 展 一 样 发 生 了 快速 的 变化 。 第 二 个 转折 发 生 在 从 儿 
董 早期 到 儿童 中 期 ,年 龄 为 7 岁 。 这 并 不 是 巧合 i a 
所 有 的 认 知 发 展 理论 都 认为 这 是 一 个 重要 的 转折 点 。 

图 9; 13 总 结 了 这 些 研 究 发 现 。 遗 
传 对 g 的 影响 大 部 分 体现 在 连续 性 上 ， 
也 就 是 说 ,遗传 因素 对 婴儿 期 有 影响 ， 
对 儿童 早期 ,儿童 中 期 也 有 影响 。 然 pa 
M ERE AFAT LR LERE 九 童 中 期 
儿 期 到 儿童 早期 的 转折 点 。 这 些 新 的 
遗传 因素 对 g 的 持续 影响 会 贯穿 于 整个 
儿童 早期 并 进入 到 儿童 中 期 。 与 此 相 已 a oe 
似 ,新 的 遗传 影响 也 出 现在 从 儿童 早期 ma amenan ET 
到 儿童 中 期 的 转折 点 。 然而 ,儿童 期 遗 Peer ANRE RITES 
传 对 一 般 认 知 能 力 的 影响 与 成 年 期 有 Seen ree MEP 
着 惊人 的 重 全 ,如 图 9.14 所 示 。 和 


新 的 G 新 的 G 














JL 成 年 期 遗传 影响 


图 和 14 尽管 儿童 期 遗传 对 g 
的 影响 很 大 程度 上 与 成 年 期 相 


同 ， a 一 些 证 所 表明 存在 迁 


aneinauena <a 





如 前 所 谈 到 的 ,儿童 期 共享 环境 也 会 影响 g。 遗 传 影 响 作 用 于 连续 性 ,也 作用 
于 变化 。 与 此 不 同 的 是 ,纵向 分 析 表 明 共 享 环 境 影响 只 是 作用 于 连续 性 。 也 就 是 ， 
在 婴儿 期 以 及 儿童 早期 .中 期 ,亲属 共享 的 相同 环境 因素 会 影响 g( 见 图 9. 13)。 社 179 
会 经 济 因素 保持 相对 稳定 ,可 能 可 以 解释 共享 环境 的 这 一 连续 性 。 


小 结 


在 人 生发 展 中 一 般 认 知 能 力 的 遗传 率 呈 增长 态势 。 共 享 环境 的 影响 在 儿童 期 
对 下 降 态 势 ,青春 期 过 后 达到 了 可 和 忽略 不 计 的 程度 。 对 连续 性 和 变化 的 纵向 遗传 
分 析 表 明 遗 传 对 一 般 认 知 能 力 的 影响 作用 于 连续 性 。 然 而 一 些 遗 传 影 响 会 作用 于 
不 同年 龄 间 的 变化 ,尤其 是 发 生 在 婴儿 期 到 儿童 早期 的 转折 点 ， 


基因 的 测定 


一 般 认 知 能 力 理所当然 地 成 为 分 子 遗 传 学 研究 的 候选 对 象 , 因 为 它 是 最 具 遗 
传 性 的 行为 特征 之 一 。 对 于 大 多 数 行为 ,许多 基因 都 可 能 影响 一 般 认 知 能 力 。 相 
E ,没有 任何 单一 基因 可 以 解释 总 体 遗 传 方差 的 很 大 部 分 。 这 就 暗含 着 很 重要 的 
一 扩 :， 即 需要 分 子 遗 传 策略 ,从 而 可 以 检测 作用 较 小 的 基因 ， 

正如 第 6 章 所 谈 到 的 ,基因 敲 除 会 影响 老鼠 的 学 习 行为 。 我 们 人 类 ,有 100 多 
个 单 基因 障碍 ,智力 落后 就 具有 其 中 一 些 症 状 (Wahistrom，1990)。 第 6 章 和 第 8 
章 介 绍 了 一 些 重要 的 单 基 因 影 响 。 重 度 智 力 落后 的 单 基因 病因 的 典型 例子 就 是 
PKU。 更 为 新 近 的 研究 中 ,研究 者 已 经 测定 出 一 个 导致 脆性 X 型 智力 落后 的 基 
因 。19 号 染色 体 上 的 一 个 为 脱脂 蛋白 人 
RESETS RMR 

一 般 认 知 能 力 的 正常 范围 情况 如 何 ? 一 些 证 据 表 明 PKU ea sem 
的 IQ 分 数 低下 (Bessman，Williamson，& Koch, 1978; Propping, 1987), #ift 
在 正常 范围 内 脆性 X 复制 数量 的 差异 与 1Q 的 差异 并 没有 关系 (Daniels BRS 
1994)。 正 如 第 8 章 所 谈 到 的 , 当 复 制 的 数量 扩展 到 200 SNA SRAM HE 
后 。 然 而 ,有 报道 称 与 痴呆 症 有 关 的 脱脂 蛋白 £ 也 和 非 选择 近 老年 人 总 体 的 较 大 
认 知 衰退 有 关 (Feskens 等 人 , 1994), 其 他 的 研究 也 发 现 了 支持 该 结论 的 证 据 
(Bartres-Faz, Clemente, & Junque, 1999), 

除了 探究 与 认 知 障碍 有 关 的 基因 外 ,有 研究 采用 了 系统 的 等 位 基因 关联 策略 ， 
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也 就 是 在 候选 基因 上 或 其 附近 进行 DNA 标记 , 这 些 基 因 , 如 神经 受 体 的 基因 ,都 
与 神经 病 学 功能 有 关 。 此 类 研究 的 第 一 份 报告 中 ,等 位 基因 关联 结果 用 候选 基因 
的 100 个 DNA 标记 代表 (Plomin 等 人 ,1995)。 尽 管 在 初始 样本 中 发 现 了 几 个 显 
兰 的 关联, 但 只 有 一 个 独立 样本 能 顺利 复制 一 个 关联 。 这 一 结果 可 能 纯 属 偶然 , 因 
为 探查 了 100 个 标记 ,追踪 研究 未 能 重复 这 一 结果 (Petrill 等 人 ,1998)。 正 如 第 6 
章 所 提 到 的 ,寻找 像 g 这 样 的 复杂 特征 的 QTL 关联 的 努力 ,已 经 开始 超越 候选 基 
因 ,转向 运用 DNA 标记 密集 图 来 对 基因 组 进行 系统 的 扫描 。 已 经 尝试 运用 这 个 
方法 研究 第 6 号 染色 体 的 长 璧 ,并 且 发 现 了 可 复制 的 DNA 标记 关联 ,正好 在 胰岛 
素 一 类 成 长 因素 - 2 受 体 (JIGF2R) 基 因 上 。 研 究 发 现 这 一 基因 活路 在 脑 中 涉及 学 
习 和 记忆 的 大 部 分 区 域 (Wickelgren，1998) 。IGF2R 基因 的 另 一 种 多 态 现象 已 经 
被 确定 出 了 基因 型 ,在 一 个 新 的 样本 中 发 现 了 类 似 的 结果 (Hill 等 人 ,1999) 。 

使 用 标记 密集 图 扫描 基因 组 的 问题 就 是 需要 进行 大 量 的 基因 定型 。 要 在 一 百 
万 个 DNA 碱 基 对 (1 - Mb) 间 隔 内 扫描 整个 基因 组 ,大 约 需要 确定 3 500 个 DNA 
标记 的 基因 型 。 有 一 研究 对 象 为 100 个 高 g 的 个 体 和 100 个 控制 组 个 体 , 这 一 方 
法 将 需要 确定 700 000 次 基因 型 。 对 于 1 - Mb 间隔 内 的 标记 ,QTL 与 一 个 标记 的 
跟 离 不 会 超过 500 000 个 碱 基 对 。 然而 ,经 验 数 据 显 示 检测 所 有 的 QTLs 至 少 需 
要 十 从 的 标记 (例如 Cambien 等 人 ,1999)。 尽 管 系统 的 基因 组 扫描 需要 确定 数量 
惊人 的 基因 型 ,但 是 这 一 方法 得 到 了 芯片 SNPs 技术 前 景 的 推动 ,因为 该 技术 使 得 
快速 确定 SNP 变种 的 成 干 上 万 个 DNA 标记 的 基因 型 成 为 可 能 ( 见 第 6 章 )。 

DNA 汇集 提供 了 另 一 种 花费 少 而 且 灵 活 的 第 查 QTL 关联 基因 组 的 方法 ,第 
6 章 也 曾 谈 到 过 这 一 点 。DNA 汇集 可 以 减少 所 需要 确定 的 基因 型 数量 ,通过 将 每 
一 群体 内 的 所 有 个 体 的 DNA RERE, 并且 不 同 汇 集 的 群体 进行 比较 ,所 以 只 确 
定 14 000 次 基因 型 就 可 以 扫描 前 面 所 提 到 的 3 500 个 DNA 标记 样本 (Daniels 等 
入 ,1998)。 一 项 名 为 IQ QTL 的 计划 正在 采用 DNA 来 扫描 与 g 有 关 的 QTLs 的 
基因 组 。 一 份 验证 原理 的 论文 用 DNA 汇集 检测 了 第 4 号 染色 体 上 的 147 个 标记 ， 


报告 了 三 个 复制 的 QTLs(Fisher 等 人 ,1999)。 图 9. 15 说 明了 在 其 中 一 个 标记 


(D4S2943) 上 DNA 汇集 的 结果 ,高 IQ 组 和 控制 组 在 等 位 基因 频数 上 有 着 显著 差 
Fee A DNA 聚集 成 库 , 所 以 会 有 出 现 六 个 等 位 基因 的 频数 而 不 是 出 现 导 两 个 
等 位 基因 的 频数 。 如 妥 人 确定 的 是 个 体 而 不 是 成 组 个 体 的 基因 型 ,那么 就 会 出 现 后 
一 模式 。 每 一 等 位 基因 对 应 的 曲线 下 的 相对 面积 可 看 作为 对 其 频数 的 测量 ， 原始 
的 高 g 组 和 原始 的 控制 组 在 等 位 基因 图 像 模式 (AIPs) 上 的 覆盖 表明 两 组 在 AIPs 
上 的 差异 主要 源 于 第 四 个 等 位 基因 。 在 原始 样本 和 复制 样本 上 进行 传统 的 个 体 基 
因 型 分 型 证 实 了 由 DNA 汇集 得 到 的 结果 。 目 前 IQ QTL 计划 应 用 DNA 汇集 方 
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法 来 测试 整个 基因 组 将 近 2 000 个 DNA 标记 , 并 且 期 待 能 够 发 现 多 个 复制 的 
QTLs(Plomin ,出 版 中 ) 。 


互相 覆盖 的 AlPs 
图 9.15 高 9 组 (最 下 面 ) 具有 平均 
水 平 9 的 控制 组 (中 间 ) 和 互相 医 盖 的 


图 像 ( 最 上 面 ) 在 b482943 上 所 得 到 


的 DNA 汇集 结果 。 突 起 表示 等 位 基 
控制 组 的 AIP 因 ( 由 碱 基 对 两 次 复制 数量 之 差 构成 
每 一 个 突起 的 面积 (为 每 个 等 位 基因 
列 出 的 数字 表示 等 位 基因 的 频数 ， 


401 1000 3221 975 350 250 AlP 就 是 指 该 等 位 基因 的 图 像 模式 。 

高 9 组 和 平均 水 平 9 组 的 AlPs 差异 

高 8 组 的 AIP ”意味 着 与 9 有关 的 QTL 主要 归 因 于 
第 四 个 等 位 基因 Unpublished data 

from study reported by Fisher, Turic et 


150 1217 3361 1945 460 477 al, 1999). 


小 结 


研究 者 正 试图 鉴别 出 影响 g 的 遗传 率 的 某 些 QTLs。 一 些 基 因 与 PKU Fm 
采 症 这 样 的 认 知 障碍 有 关 , 他 们 似乎 对 正常 范围 的 变异 有 一 定 影响 。 其 他 的 候选 
基因 研究 还 没有 获得 与 g 有 关 的 被 复制 过 的 QTLs. H DNA 标记 的 密集 图 对 基 
因 组 进行 系统 的 筛选 ,已 经 开始 测定 出 一 些 被 复制 过 的 QTLs, 


— 


与 gg 有 关 的 QTLs 的 发 现 对 科学 研究 和 社会 生活 都 具有 重要 的 意义 (Plomin，182 
1996b)。 对 科学 研究 最 大 的 意义 就 是 与 g 有 关 的 QTLs 将 DNA 作为 共同 特征 ， 
可 以 成 为 整合 不 同学 科 的 力量 ,可 以 打开 一 个 全 新 的 理解 学 习 与 记忆 的 科学 视角 。 
对 社会 生活 的 意义 而 言 ,需要 强调 的 是 发 现 了 与 g 有 关 的 基因 之 后 不 一 定 需要 出 
人 台 公 共 政 策 , 因 为 政策 会 涉及 到 价值 问题 。 例 如 ,发 现 了 与 g 有 关 的 基因 并 不 意味 
着 一 旦 发 现 最 聪明 的 孩子 是 遗传 决定 的 ,我 们 就 应 该 将 所 有 资源 用 于 教育 他 们 ， 
在 这 个 技术 飞速 发 展 的 社会 里 ,根据 我 们 的 价值 观 我 们 可 能 会 更 多 将 关注 位 于 钟 
型 曲线 低 端 的 儿童 ,并 且 决 定 对 这 些 可 能 会 落后 的 儿童 加 大 公共 资源 的 投入。 对 
TRIS g 有 关 的 基因 ,研究 者 已 经 讨论 了 其 存在 的 潜在 问题 ,如 产 前 和 产后 入 
查 ,教育 和 就 业 野 视 以 及 群体 差异 (Newson & Williamson, 1999) 7 

对 于 认为 发 现 了 与 g 有 关 的 基因 将 会 限制 我 们 的 自由 以 及 我 们 的 自由 意志 的 
看 法 背后 实际 上 潜伏 着 恐惧 。 在 很 大 程度 上 ,我 们 对 基因 如 何 影响 像 g 这 样 的 复 
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杂 特 征 所 产生 的 误解 引发 了 这 种 刺 惧 (Rutter & Plomin, 1997)。 发 现 与 g 有 关 的 
基因 并 不 能 直接 通 往 遗 传 学 版 本 的 Huxley 的 未 来 世界 ,婴儿 在 出 生 时 (或 出 生前 ) 
开 被 分 为 (阿尔 法 、 贝 塔 和 伯 玛 等 ) 类 别 。 尽 管 还 不 太 清楚 发 现 与 g 有 关 的 基因 对 
社会 所 带 来 的 收益 和 风险 是 否 相 当 , 但 基础 科学 可 以 从 学 习 与 记忆 大 脑 功能 的 神 
经 遗传 学 研究 中 获得 丰厚 的 收益 。 我 们 必须 持 谨 慎 的 态度 , 并 且 认真 考虑 社会 意 
义 以 及 种 族 问 题 ,但 是 非常 值得 庆贺 的 是 越 来 越 了 解 我 们 人 类 自身 所 具有 的 思考 
与 学 习 能 力 。 


me 6 


遗传 对 一 般 认 知 能 力 有 着 很 强 的 影响 ,与 心理 学 的 其 他 任何 一 个 领域 相 比 ,这 
一 点 最 为 明显 。 尽 管 g 已 经 成 为 天 性 与 教养 争论 的 中 心 ,但 是 现在 很 少 有 科学 家 
会 义 正 词 严 地 反驳 这 一 结论 一 一 一 般 认 知 能 力 表现 出 显著 的 遗传 影响 
(Snyderman & Rothman, 1988), 然而 还 没有 普遍 认可 的 遗传 影响 量 。 总 体 而 
言 ,大 量 的 研究 表明 遗传 因素 大 约 可 以 解释 g 测量 的 总 体 方差 的 一 半 。 选 型 交配 
会 影响 遗传 率 的 估计 (对 g 的 影响 相当 大 ) , 非 加 性 遗传 方差 ( 显 性 和 上 位 性 ) 亦 会 
有 有 影响 。 

在 个 体 的 人 生发 展 中 ,g 的 遗传 率 不 断 增长 ,到 了 成 年 期 达到 了 身高 的 遗传 率 
水 平 。 共 吾 环境 的 影响 在 青春 期 后 急剧 下 降 。 对 g 的 纵向 遗传 分 析 表 明 遗 传 因素 
主要 作用 于 发 展 的 连续 性 ,尽管 发 现 了 一 些 证 据 可 以 说 明和 遗传 上 的 变化 ,例如 从 儿 
童 早 期 到 儿童 中 期 的 转折 变化 。 

新 的 研究 趋向 就 是 开始 测定 影响 正常 特征 遗传 率 的 基因 ,而 不 仅 是 对 障碍 基 
四 的 测定 。 与 认 知 障碍 有 关 的 几 个 基因 似乎 也 对 g 正常 范围 的 变异 产生 一 定 的 影 
响 。 对 与 g BAN QTL 进行 了 系统 的 基因 组 研究 ,获得 了 充满 前 景 的 研究 结果 。 
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第 10 章 特殊 认 知 能 力 


除了 一 般 认 知 能 力 外 ,还 有 更 多 的 认 知 功能 。 就 像 第 9 章 所 讨论 到 的 , 认 知 能 184 
力 通常 被 看 作为 一 个 层级 模型 (图 9. 1) 。 一 般 认 知 能 力 位 于 层级 的 顶端 ,表示 所 
有 认 知 能 力 测验 共有 的 内 容 。 位 于 一 般 认 知 能 力 之 下 的 是 较为 广泛 的 特殊 认 知 能 
力 因 素 , 如 言语 能 力 .空间 能 力 . 记 忆 和 加 工 速度 。 可 用 像 图 10. 1 那样 的 测验 来 表 
示 这 些 宽泛 因素 。 这 些 测验 位 于 层级 模型 的 底 端 。 特 殊 认 知 能 力 与 一 般 认 知 能 力 
有 着 中 等 程度 的 相关 ,但 是 它们 之 间 也 有 着 很 大 的 差异 。 层 级 的 这 一 底 端 除了 可 
以 看 作为 特殊 测验 外 也 可 以 看 作为 基本 的 加 工 ,涉及 从 输入 到 存储 然后 再 从 提取 
到 输出 的 信息 加 工 过 程 。 

对 特殊 认 知 能 力 宽泛 因素 遗传 学 的 了 解 要 多 于 对 基本 加 工 遗 传 学 的 了 解 
(Plomin & DeFries, 1998), 这 一 章 讲述 的 遗传 学 研究 主要 有 关 特 殊 认 知 能 力 . 基 
本 加 工 以 及 它们 与 一 般 认 知 能 力 的 关系 。 遗 传 学 的 内 容 也 会 涉及 到 认 知 能 力 在 实 
际 生 活 中 的 表现 , 即 学 业 成 就 


特殊 认 知 能 力 的 宽泛 因素 


有 关 特 殊 认 知 能 力 的 最 大 型 家 庭 研究 调查 了 一 千 多 个 家 庭 , 被 称 为 夏威夷 家 
庭 认 知 研究 (图 10. 1) (DeFries 等 人 ,1979)。 与 这 一 领域 的 其 他 工作 一 样 ,对 于 彼 
此 间 存 在 相关 的 测验 ,此 研究 采用 因素 分 析 技 术 识 别 出 它们 最 为 紧密 的 繁 群 。 从 
15 个 测验 得 出 4 个 群 因素 :言语 (包括 词汇 和 流畅 ) .空间 (在 两 维和 三 维 空间 对 物 186 
体形 成 视 像 并 进行 旋转 ) 知觉 速度 (简单 算术 和 数字 比较 ) 以 及 视觉 记忆 (对 线条 
图 形 的 短 时 和 长 时 再 认 ) 。 图 10. 1 列举 的 例子 类 似 于 夏威夷 家 庭 认 知 研究 中 所 使 
用 的 言语 和 空间 测验 。 
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(a) 音 语 能 力 测验 

1， 词 汇 :请 在 每 一 行 圈 出 与 画 线 单词 意思 相同 或 相近 的 单词 。 只 有 一 个 正确 答案 。 185 
a arid ({-5) coarse (HRE) clever (RHR) modest (谦虚 ) dry (干燥) 

b. piguant (329%) fruity (水 果 昧 ) pungent (辛辣) harmful (有害 ) ”upright (笔直 ) 

2， 单 词 的 开头 和 结尾 :三 分 钟 内 尽 可 能 多 地 写 出 你 能 想到 的 以 F 开头 .M 结尾 的 单词 。 

3. 物体 :三 分 钟 内 尽 可 能 多 地 写 出 你 想到 的 扁平 物体 。 

Cb) 空间 能 力 测验 

L 纸板 :在 左边 的 图 片上 画 一 条 或 几 条 线段 ,将 它 划 分 成 右边 的 几 个 小 块 。 正 确 的 画 法 可 


O Das 


2 心理 旋转 :图 出 右边 与 左边 的 物体 相同 的 两 个 物体 , 


Be rR 


3. 卡片 旋转 ;在 右边 找 出 图 形 ,经 过 旋转 后 (不 要 转动 纸张 ) 可 以 和 左边 的 图 形 完全 一 样 ,并 


FM PATE RAH SK, | g | 
ASAE 


4. PARER: RHR TA Seb PE, BORE RAEE FABRE. 


i. 4 gj" a iv. 不 2 vi. 4 > 4 


图 10.1 夏 威 训 家庭 认 知 研究 所 用 的 特殊 认 知 能 力 测验 的 任务 类 做 于 这 里 展示 的 测验 任务 。 (本 定语 测验 
”1 的 答案 为 (i)dry 和 (iDpungent。(b) 对 于 空间 测验 1, 答 案 就 是 ,除了 长 方形 ,内 需要 一 条 线 。: 长 方 兹 的 一 此 
短 边 的 两 个 角 与 圆 相交 , 作 另 一 条 短 边 的 延伸 线 对 加 进行 分 割 。 其 他 空间 测验 的 答案 为 ;2. ii3. 下 证 ,ivi 


4. i,li,vi. 


图 10. 2 总 结 了 两 个 种 族群 体 在 4 种 因素 和 15 种 认 知 测验 上 的 父母 一 子女 相 
似 性 。 最 明显 的 就 是 ,家 庭 相 似 性 在 4 种 因素 以 及 每 个 因素 的 测验 上 有 所 不 同 ， 
计 对 测验 的 不 可 靠 性 对 数据 作 了 校正 ,所 以 家 庭 相 似 的 差异 不 会 受 测验 闻 的 信和 度 
差异 的 影响 。 对 于 两 个 群体 , 言语 和 空间 因素 的 家 庭 相 似 人 性 要 高 于 知觉 速度 和 记 
忆 因 素 。 其 他 家 庭 研究 也 普遍 发 现 言语 能 力 的 家 族 相似 性 最 高 (DeEFries，187 
Vanderberg，&. McClean. 1976), 尚未 请 楚 一 个 群体 的 父母 一 子女 相似 性 持续 高 
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十 男 一 群体 的 原因 是 什么 。 此 研究 正好 提醒 人 们 重视 不 同 总 体 的 遗传 学 研究 结果 
会 不 同 的 原则 。 
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父母 一 子女 的 回归 





图 10. 2 ”特殊 认 知 能 力 的 家 庭 研究 。 被 试 来 自 2 个 种 族群 体 ,对 于 4 种 因素 和 15 种 
认 知 测验 ,儿童 中 值 对 父母 中 值 的 回归 (数据 引 自 DeFries 等 人 ， 1979)。 
图 10. 2 还 说 明了 另外 一 个 重要 观点 ， :家 庭 相似 性 在 每 个 因素 的 测验 之 间 也 有 
着 巨大 的 差异 。 例如 ,空间 能 力 测验 的 纸板 测验 具有 很 高 的 家 庭 性 ， 该 测验 要 求 
将 一 个 图 形 分 割 为 一 定 的 模式 一 一 例如 ,如 何 将 一 个 圆 分 割 为 一 一 个 三 角形 和 二 个 
月 牙 形 。 男 一 个 空间 测验 , 即 厂 利 符 窗 固 迷 宣 的 家 庭 相似 性 最 低 。 该 iy hal 
RRB OTS HEE ER, RATER AR 
SON EEE db ST Rn EE \ 
待 深入 。 
表 10.1 总 结 了 许多 有 关 特 不 认 知 能 力 的 双生 于 研究 结果 CNicboli 1978); 
用 同 卵 双生 子 相 关 和 蜡 卵 双生 子 相关 之 间 差 异 的 两 倍 来 估计 和 遗传 率 { 参 见 第 5 
FED ,这些 结 果 表 明 遗 传 对 特殊 认 知 能 力 的 影响 略 低 于 对 一 一 般 认 知 能 力 的 影响 。 
记忆 和 言语 流畅 表现 出 较 低 的 遗传 率 , 约 为 30% ,其 他 能 力 的 遗传 率 为 40% 到 
50%, i aaa is 
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(Bruun, Markkananen, & Partanen, 1966; Schoenfeldt，1968) ,但 是 一 般 而 言 ， 
言语 和 空间 能 力 的 遗传 率 高 于 知觉 速度 ,尤其 要 高 于 记忆 能 力 (Plomin，1988 ) 。 
已 经 有 文章 详细 回顾 了 早期 开展 的 特殊 认 知 能 力 的 双生 子 研究 (DeFries， 
Vandenberg, & MecClearn，1976) 。 最 近 的 一 项 研究 调查 了 160 对 年 龄 从 15 4 
到 19 岁 的 双生 子 , 言 语 和 空间 能 力 测 验 得 出 了 相似 的 结果 。 该 研究 的 特色 在 于 
取样 的 总 体 是 克罗地亚 人 (Bratko，1997) ,扩展 了 这 一 论题 的 取样 范围 。 


表 10.1 双生 子 在 特殊 认 知 能 力 测 验 上 的 平均 相关 


8 





双生 子 相 关 
能 力 研究 的 数量 
同 卵 双生 子 异 明 双生 于 
言语 理解 27 .78 . 59 
言语 流畅 12 , 67 ,52 
推理 16 .74 , 50 
空间 视觉 31 . 64 ,41 
知觉 速度 15 .70 ,47 
Ic 3“ 16 , 52 . 36 
资料 来 源 , Nicbols (1978), 


有 关 同 卵 和 异 卵 双 生子 分 养 的 两 项 研究 也 证 明了 遗传 会 影响 特殊 认 知 能 力 。 
其 中 一 项 研究 了 美国 72 对 分 养 成 年 双生 子 , 他 们 的 年 龄 分 布 范围 很 广 (McGue 和 
Bouchard, Jr. ，1989) 。 另 一 项 是 瑞典 的 老年 双生 子 ( 平 均 年 龄 为 65 岁 ) 研 究 , 其 
中 包括 133 对 分 养 双 生子 和 142 对 合 养 双生 子 ( 作 为 控制 组 )(Pedersen 等 人 ， 
1992b) 。 两 项 研究 结果 表明 这 四 种 特殊 认 知 能 力 的 遗传 率 估计 值 均 显 著 。 如 表 
10. 2 所 示 , 遗 传 率 的 估计 值 一 般 都 高 于 表 10. 1 所 总 结 的 双生 子 研究 结果 。 正 如 
第 九 章 所 讨论 到 的 , 认 知 能 力 的 遗传 率 会 随 着 一 生 的 发 展 而 提高 ， 这 或 许可 以 解释 
这 一 差异 。 两 项 研究 都 发 现 记忆 的 遗传 率 最 低 。 tay 

EOR EFF HGR » AR SNH AOE BE LS BBR Ces CEO 
KM LILA FORE RESET. RT ERER EIEIO 
FFI NIL A FS RESELL AES A FIRE AIL. tL. ZEBRA 
能 力 时 ,双生 子 研究 会 夸大 对 共享 环境 的 估计 。 收 养 设 计 一 般 表 明 共 享 环境 影响 
较 少 ,尤其 是 在 儿童 期 之 后 更 加 如 此 。 表 10. 1 的 双生 子 相关 表明 特殊 认 知 能 力 受 
到 强 的 共享 环境 影响 。 相 反 , 双 生子 分 养 的 两 项 研究 (其 中 也 包括 双生 子 众 养 控制 
组 样本 ) 发 现 共 享 环境 没有 什么 影响 。 对 收养 亲属 的 研究 能 够 直接 测量 共享 环境 ， 
但 是 仅仅 发 表 了 两 项 有 关 特 殊 认 知 能 力 的 收养 研究 。 
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表 10.2 两 项 双生 子 分 养 研 究 中 特殊 认 知 能 万 的 遗传 率 估计 值 
Wie SAMA) 
MeGue 和 Bouchard, Jr. (1989) Pedersen 等 人 (1992b) 


at 
ie 


of 58 
7l 46 
93 l 58 
43 38 


fi fet HY Olt 
A 4D ii 


一 项 收养 研究 发 现 除 言 语 分 测验 之 外 ,养父 母 和 养子 女 或 者 非 血 缘 的 兄弟 姊 189 
妹 之 间 在 智力 测验 的 分 测验 上 没有 相似 性 (Scarr & Weinberg，1978a) 。 因 此 这 项 
研究 可 以 支持 两 项 双生 子 分 养 的 收养 研究 结论 ,也 就 是 共享 环境 对 特殊 认 知 能 力 
设 有 影 啊 。 与 双生 子 研究 和 双生 子 分 养 研 究 相 似 , 这 一 收养 研究 可 以 证 明 存 在 遗 
传 影响 ,因为 非 收养 关系 的 亲属 相似 性 要 高 于 收养 关系 的 亲属 。 图 10. 3 总 结 了 父 
配 一 子女 在 言语 ,空间 、 知 详 速 度 和 再 认 记 忆 人 能 力 上 的 相关 结果 ,其 中 子女 的 年 龄 190 
从 儿童 早期 一 直到 青春 期 (Plomin 等 人 ,1997b) 。 对 于 收养 家 庭 和 控制 组 家 庭 ( 非 
收养 )* 求 出 母亲 一 子女 的 相关 和 父亲 一 子女 的 相关 的 平均 值 。 对 于 每 个 能 力 , 亲 
生母 亲 和 被 他 人 收养 子女 的 相关 以 及 控制 组 父母 和 子女 的 相关 随 着 年 龄 的 增加 而 
增 大 。: 相 反 , 养 父母 和 养子 女 的 相关 在 任何 年 龄 都 接近 零 。 这 些 结果 表明 遗传 率 
在 增加 ,了 且 不 存在 共享 环境 影响 。 特 殊 认 知 能 力 是 正在 进行 的 收养 纵向 研究 , 即 科 
罗拉 多 收养 计划 的 核心 内 容 (DeFries, Plomin,& Fulker, 1994), 

对 科罗拉多 收养 计划 中 的 收养 和 非 收 养 兄 弟 姊妹 进行 了 发 展 遗 传 学 分 析 。 结 
PAAR ETE 3 岁 的 时 候 就 能 发 现 具有 遗传 差异 的 特殊 认 知 能 力 , 从 3 岁 到 7 岁 , 遗 
传 差异 增 大 (Cardon，1994b)。 与 一 般 认 知 能 力 的 研究 结果 相似 (第 九 章 ), 在 7 岁 
时 也 发 现 了 新 的 遗传 影响 。 ee 
eee &. Fulker，1993) 。 共 享 环 境 没有 什么 影响 。 


小 结 
E NE EA 
比 知觉 速度 和 记忆 有 着 更 高 的 家 庭 相似 性 。 对 于 测量 同一 个 能 力 的 各 个 测验 ,家 
庭 相似 程度 高 低 不 等 。 双 生子 研究 表明 ,这 种 家 庭 相似 性 大 部 分 归 因 于 遗传 
卵 双 生子 分 养 研究 也 得 到 了 同样 的 结论 。 收 养 数据 的 发 展 分 析 表 明 儿 童 期 的 遗传 
率 不 断 增加 , 早 在 3 岁 就 能 发 现 有 遗传 上 差异 的 特殊 认 知 能 力 。 针 对 言语 和 空间 能 
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图 10.3 养父 母 .亲生 父母 和 控制 组 父母 ,与 子女 在 3.4.7.9、12.14 和 众 , 岁 时 在 特殊 认 知 能 力 因素 分 数 上 
的 相关 。 通 过 对 父亲 和 母亲 的 数据 进行 加 权 平均 求 出 父母 一 子女 的 相关 。 亲生 父亲 的 人 数 为 33 到 44, 亲 生 
母亲 的 人 数 为 159 到 180, 养 父母 的 人 数 为 153 到 197, 控 制 组 父母 的 人 数 为 136 到 217( 摘 自 “Nature, nurture 
and cognitive development from 1 to 16 years: A parent-offspring adoption study” by R. Plomin, D. W. Fulker, 
R. Corley, #0 J.C. DeFries. Psychological Science, 8,442 ~ 447. Copyright © 1997. Used with permission of 
Psychological Science), =“ E o H 

力 的 家 庭 ,双生 子 和 收养 研究 的 结果 总 结 如 图 10. 4 所 示 。 这 些 结果 得 出 一 个 结论 ， 
即 遗 传 对 言语 和 空间 能 力 有 着 巨大 的 影响 ， 而 共享 环境 只 起 到 一 定 的 影响 作用 。 


创造 力 的 情况 又 如 何 呢 ? 有 一 评论 总 结 了 有 关 创 造 力 的 十 项 双生 子 研究 :得 
出 周 卵 双生 子 的 平均 相关 为 . 61, 异 卵 双 生子 为 . 50, 结果 表明 仅仅 有 着 一 定 程度 
的 遗传 影响 以 及 大 量 的 共享 环境 影响 (Nichols，1978) 。 某 一 研究 认为 这 一 中 等 程 
度 的 遗传 影响 完全 归 因 于 创造 力 测验 和 一 般 认 知 能 力 测验 间 的 重 亚 . 也 就 是 ,如 
有 一 般 认 知 能 力 得 到 了 控制 ,那么 同 卵 和 异 卵 双生 子 在 创造 力 测验 上 的 相关 就 会 
tT -—& (Canter, 1973), 
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图 10.4 言语 和 空间 能 力 的 家 庭 ., 双 生子 和 收养 研究 结果 。 家 庭 研 究 结果 来 自 复 威 更 家 庭 认 知 研 究 的 近 
1000 个 高 加 索 家 庭 。 父 母 一 子女 的 相关 是 父亲 和 母亲 数据 的 平均 络 宁 而 不 是 如 图 10. T 中 所 用 的 儿童 中 值 
对 艾 母 中 值 的 回归 (De Fries 等 人 ,1979)。 收 养 的 数据 来 自 科 罗拉 多 收养 计划 ,父母 一 子女 相关 为 儿童 16 Y 
的 缚 果 , 收 养 兄弟 妖 妹 的 相关 为 93 到 12 岁 的 平均 值 (Plomin 等 人 ,1997b)。 因 收 Fe ot AS AN MZ 双生 子 的 相 
关 是 根据 Bouchard 等 人 (1990b) 和 Pedersen 等 人 (1992b) 报 告 95 Set Rl 4 Ft RA 到 的 平均 值 。 双 生子 研究 
的 相关 是 以 1500 多 对 年 龄 分 布 范 围 广泛 的 双生 子 数据 为 基础 ,数据 来 源 于 4 个 国家 的 7 项 研究 (Plomin， 
1988)t 引 自 “Human behavioral genetics of cognitive abilities and disabilities” by R. Plomin & i, W. Craig 
(1997), BioEssays. 19,1117 - 1124. Used with permission of BioEssays, ICSU Press). 
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Stephen A. Petril 是 一 名 发 展 心理 学 家 ,致力 于 
研究 人 的 一 生 中 认 知 能 力 的 发 生 。 他 在 圣母 马利亚 大 
学 心理 学 系 接受 了 本 科 训 练 , 在 凯 斯 西 储 大 学 接受 研 
究 生 训 练 。 在 伦敦 以 及 宾夕法尼亚 州立 大 学 以 研究 生 
身份 从 事 研 究 。 现 在 位 于 康 淫 狄 格 州 的 米 德尔 镇 的 书 
斯 利 因 大 学 担任 副教授 。 从 攻读 研究 生起 ,他 就 因为 
行为 遗传 学 具有 跨 学 科 的 特点 而 被 它 深 深 吸引 。 他 相 | 
信 将 遗传 学 ,神经 心理 学 . 认 知 科学 以 及 心理 计量 学 的 LF 
观点 整合 起 来 就 会 创建 出 更 加 理想 的 认 知 发 展 理论 。 
他 特别 感 兴趣 于 识别 对 基于 语言 和 非 语言 的 认 知 技能 
产生 影响 的 环境 和 遗传 因 素 。 在 认 知 发展 过 程 中 存在 
eb pe AARAA ASAAN AAAA ANT 











Bip RE 与 认 知 表现 的 提高 或 降低 所 表现 出 的 个 别 差 异 有 什么 关 
GA RLM I ALM REMAN? REESE HI 
意 区 和 实际 应 用 价值 ， ,但 是 很 青 怪 的 是 这 些 重 要 问题 到 A ARER. 





信息 加 工 的 测量 方法 


未 来 ,遗传 学 对 特殊 认 知 能 力 的 研究 将 强调 实验 任务 的 运用 ,实验 任务 是 由 实 
验 认 知心 理学 家 设计 出 来 评估 信息 是 如 何 加 工 的 (Deary，1999) 。 现 有 少量 的 双 
生子 研究 使 用 了 信息 加 工 的 测量 方法 ,发 现 了 一 些 支持 遗传 影响 的 证 据 。 有 一 项 
双生 子 研究 采用 了 加 工 速 度 的 测量 方法 ,比如 快速 命名 物体 和 字母 (Ho，Baker， 
& Decker，1988) 。 这 些 测量 方法 类 似 于 评估 特殊 认 知 能 力 的 知觉 速度 因素 所 使 
用 的 方法 。 该 研究 结果 表明 存在 遗传 影响 。 信 息 加 工 中 比较 传统 的 反应 时 测量 方 
法 也 表明 在 一 些 双生 子 研究 (Boomsma & Somsen，1991) 以 及 一 项 双生 子 分 养 研 
究 (McGue & Bouchard, Jr. ，1989) 中 存在 遗传 影响 。 | E 

一 项 研究 以 287 对 年 龄 为 6 岁 到 13 岁 的 双生 子 为 对 象 (Petrill，Thompson， 
& Detterman, 1995) ,其 中 使 用 了 计算 机 化 的 成 套 基本 认 知 任务 ,用 这 些 任务 检验 
理论 假设 ,如 一 般 认 知 能 力 是 由 若干 独立 的 基本 过 程 组 成 的 复杂 系统 (Detterman， 
1986) 。 例 如 , 进 过 诸如 刺激 辨别 决 沫 时 间 这 样 的 任务 来 评估 加 工 速度 因素 。 如 图 
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10. 5 所 示 , 探 测 刺 激 出 现在 六 个 刺激 的 上 方 , 这 六 个 中 有 一 个 与 探测 刺激 相 匹 配 。 
任务 很 简单 就 是 要 求 被 试 尽 可 能 快 地 触摸 与 探测 刺激 相 匹配 的 那个 刺激 。 对 于 信 
县 如 工 任务 ,可 用 反应 时 间 减 去 运动 时 间 从 而 可 以 得 到 纯粹 用 于 决策 的 时 间 。 在 
这 个 研究 中 对 刺激 辨别 的 决策 时 间 测 量 相当 可 靠 。 尽 管 任务 简单 ,但 是 它 与 I1Q 的 
相关 为 一 . 42。 也 就 是 , 越 短 的 决策 时 间 与 越 高 的 IQ 分 数 相关 联 。 同 卵 双生 子 决 
姜 时 间 测 量 的 相关 为 . 61, 异 卵 双 生子 为 . 39, 从 而 可 以 得 出 遗传 率 约 为 45%, 共 享 
环境 的 影响 约 为 15 为。 成 套 任 务 包括 其 他 的 测量 方法 ,比如 反应 时 间 , 学 习 与 记 
忆 , 其 中 大 多 数 表 现 出 中 等 程度 的 遗传 率 , 反 应 时 间 的 遗传 率 最 低 , 为 0。 共享 环 
境 的 估计 也 随 着 测量 方法 的 变化 有 着 很 大 的 不 同 。 


于 
HBTS 


图 10.5 刺激 办 别 示例 。 箭 头 所 指 的 是 正确 选择 。 


有 一 项 研究 以 300 对 成 年 双生 子 为 研究 对 象 ,评估 了 两 种 经 典 的 基本 认 知 
任务 :Sternberg 的 记忆 扫描 和 Posner 的 字母 匹配 (Neubauer 等 人 ,出 版 中 )， 
Sternberg 的 测量 方法 中 ,呈现 1 个 .3 个 或 5 个 数字 的 随机 系列 ,再 星 现 目标 数 
字 , 任 务 是 尽 可 能 快 地 指出 目标 数字 是 否 是 前 面 呈现 系列 的 一 部 分 。 数 字 从 1 
个 ,3 个 到 5 个 ,反应 时 间 呈 线性 增加 的 趋势 ， 并 作为 短 时 记忆 人 负载 增加 的 指标 。 
在 Posner 的 任务 中 ,字母 对 以 形 音 皆 同 的 形式 (A - A) CREA 的 形式 (A - a) 
或 者 形 音 丝 异 的 形式 (A - b) BBL. 任务 是 指出 字母 对 是 否 完全 相同 或 有 些 不 
同 。 音 识别 和 形 识 别 的 反应 时 间 差 异 可 作为 从 长 时 记忆 提取 所 需要 的 时 间 。 这 
个 反应 时 间 与 IQ 的 相关 约 为 一 . 40。 图 10. 6 显示 了 MZ 和 DZ 双生 子 在 这 五 个 
任务 上 的 相关 。 一 个 有 趣 的 结果 就 是 ,对 于 比较 复杂 的 任务 诸如 Sternberg 测量 
方法 中 的 5 个 数字 系列 和 Posner 测量 方法 中 的 音 识别 任务 ， 遗传 率 大 约 为 
50%。 相 反 , 对 于 比较 简单 的 任务 ,遗传 率 要 低 得 多 ,用 Sternberg 测量 方法 得 到 
的 1 个 数字 系列 的 遗传 率 为 6% , Posner 测量 方法 得 到 的 形 识别 任务 的 遗传 率 
为 28%, 
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图 10.6 MZ 和 DZ 双生 子 在 两 种 基本 认 知 任务 上 的 相关 。 文 中 对 这 些 测 量 作 了 介绍 说 明 。 

CRT 指 反应 时 间 。)9 测量 就 是 从 标准 化 的 心理 测验 得 到 的 未 经 旋转 的 主 成 分 分 数 ( 引 自 

Neubauer, Sange., & Pfurtscheller, 1999). 

研究 者 对 更 初级 过 程 的 探索 已 经 促成 了 神经 传导 速度 的 研究 和 事件 相关 电位 

脑 电 流 的 测量 。 双 生子 研究 表明 ,外 周 神经 传导 速度 有 着 高 遗传 率 , 但 是 它 与 认 知 
测量 几乎 没有 相关 (Rijsdijk & Boomsma, 1997; Rijsdijk, Boomsma, & Vernon, 
1995) 。 事 件 相关 电位 双生 子 研究 得 出 遗传 率 估 计 值 会 随 着 皮质 的 位 置 、 测 量 条 件 
以 及 年 龄 的 不 同 表现 出 很 大 的 变异 ,尽管 这 种 不 一 致 很 大 程度 上 可 能 归 因 于 所 使 
用 的 样本 规模 太 小 (van Baal, de Geus, & Boomsma，1998)。 被 称 作为 中 枢 一 致 
性 的 EEG 测量 方法 用 来 评估 皮质 区 域 的 连通 性 ,在 儿童 期 (van Baal, de Geus, & 
Boomsma，1998) 和 青少年 期 (Van Beijsterveldt 等 人 ,1998) 表现 出 了 很 高 的 遗 
EE. 

对 信息 加 工 测量 以 及 它们 与 一 般 认 知 能 力 和 特殊 认 知 能 力 的 关系 进行 多 元 遗 
传 学 分 析 ,成 为 这 一 领域 研究 的 特别 关注 点 。 其 体 讨 论 见 下 市 。 
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eoo 8 a 
遗传 学 研究 可 以 考虑 特征 之 间 协 方差 的 遗传 和 环境 来 源 ,从 而 超越 单一 变量 
的 方差 分 析 。 需 要 运用 的 多 元 遗传 学 分 析 , 具体 见 附录 。 对 特殊 认 知 能 力 ( 图 
10.7) 以 及 它们 与 一 般 认 知 能 力 的 关系 进行 多 元 遗传 分 析 ; 可 以 为 认 知 能 力 的 框架 
建构 提供 一 些 重 要 的 参考 信息 (Petrill，1997) 。 尽 管 一 般 认 为 能 力 可 以 划分 成 不 
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问 层 级 且 彼 此 有 联系 的 诸多 水 平 ,这 一 结论 仅 对 各 水 平 间 的 表面 关系 作 了 描述 。 


基因 
一 般 认 知 能 力 CJ 
/ \ 
特殊 认 知 能 力 d o 
/ VIIN 
初级 加 工 [bo od 


(a) 


一 般 认 知 能 为 八 NN 
: El i \ 





初级 加 工 A vO 
Ea C) 
/ 
特殊 认 知 能 力 0 oO 
J XIN 
初级 加 工 G Er G B 
f SW 


E 10.7 认 知 能 力 的 遗传 学 模型 ; (a) 自 上 而 下 模型 ,(b) 加工 水 平 模型 ,(c) 自 下 而 上 模型 。 


-根据 遗传 学 ,已 经 提出 了 三 个 截然 不 同 的 模型 ,图 10.7 给 出 了 相应 的 简化 形 
式 。 自 下 而 上 的 模型 (部分) 假定 不 同 的 基因 影响 信息 加 工 的 每 一 初级 单元 初 
级 过 程 所 受到 的 遗传 影响 渗透 到 特殊 认 知 能 力 ,特殊 认 知 能 力 转 而 又 聚集 到 一 般 
认 知 能 力 。 其 中 的 意义 就 是 ,与 高 级 加 工 相关 联 的 任何 基因 所 产生 的 影响 都 来 由 
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该 基因 与 具体 某 一 个 初级 过 程 之 间 的 联系 。 换 句 话 说 ,如 果 我 们 控制 初级 过 程 所 
受到 的 遗传 作用 ,在 高 一 级 的 加 工 水 平 上 就 找 不 到 额外 的 遗传 作用 。 
这 一 归纳 式 模型 看 似 合理 ,但 是 高 级 水 平 的 加 工 有 可 能 与 -- 些 新 的 遗传 影响 
有 关 , 而 低级 水 平 的 加 工 却 不 存在 这 些 影响 。 这 类 模型 的 极端 形式 就 是 自 上 而 下 
模型 (图 10.7 的 a 部 分 ), 也 就 是 假设 影响 认 知 能 力 的 基因 主要 影响 一 般 认 知 能 
力 , 这 可 能 是 某 种 普通 机 制 , 比 如 神经 速度 或 准确 性 的 结果 。 对 一 般 认 知 能力 的 遗 
传 影响 传递 到 特殊 认 知 能 力 和 初级 加 工 。 自 上 而 下 模型 以 一 种 极端 的 形式 意味 着 
与 低级 水 平 加 工 有 关 的 任何 基因 影响 都 来 自 该 基因 与 一 般 认 知 能 力 的 联系 。 也 就 
是 如 果 控 制 遗 传 对 一 般 认 知 能 力 的 作用 ,低级 水 平 的 加 工 就 不 会 发 现 额 外 的 遗传 
作用 。 | 
有 一 种 折 囊 模型 被 称 为 加 工 水 平 模型 (b 部 分 )。 每 一 加 工 水 平 受 到 独特 的 遗 
传 作用 ;但 是 各 级 加 工 水 平 也 受到 共同 的 遗传 作用 。 换 名 话说 ,正如 自 下 而 上 模型 
所 提出 的 ,存在 专门 与 每 个 初级 加 工 相 关联 的 基因 。 此 外 ,根据 自 上 而 下 模型 可 推 
知 ,如 果 控 制 了 一 般 认 知 能 力 ,也 存在 与 一 般 认 知 能 力 相关 联 ,而 与 低级 水 平 加 工 
无 关 的 基因 。 如 此 说 来 ,加 工 水 平 模型 意味 着 自 下 而 上 和 自 上 而 下 的 模型 都 是 正 
。 确 的 。 此 外 ,每 一 级 加 工 水 平 既 有 共同 的 遗传 作用 也 有 独特 的 遗传 作用 。 例 如 ,将 
在 特殊 认 知 能 力 的 中 级 加 工 水 平 上 发 现 一 些 在 初级 加 工 水 平 以 及 一 般 认 知 能 力 水 
平 找 不 到 的 遗传 影响 。 | 
多 元 遗传 学 分 析 一 直 关注 于 一 般 认 知 能 力 和 特殊 认 知 能 力 之 间 的 关系 ,并 日 
为 加 工 水 平 模型 提供 了 支持 性 证 据 (Alarcon 等 人 ,1998; Cardon & Fulker, 1993; 
Casto, Defries, & Fulker, 1995; Luo, Petrill, & Thompson, 1994; Pedersen, 
Plomin, & McClearn, 1994; Tambs, Sundet, & Magnus, 1986), 也 就 是 ,正如 197 
自 赴 布下 模型 所 假设 的 ,影响 某 一 个 认 知 能 力 的 基因 也 会 影响 其 他 认 知 能 力 ， K 
过 , 亦 如 加 工 水 平 模型 所 假设 的 ,还 有 一 些 专门 作用 于 各 个 认 知 能 力 的 遗传 影响 ， | 
BEN PRRADTRR- DARKER LA Se HF BS eS 
验 和 一 般 认 知 能 力 之 间 的 相关 有 着 很 强 的 联系 (Jensen，1998ay。 也 就 是 ,号 个 测 
验 的 遗传 率 越 高 ,测验 与 一 般 认 知 能 力 的 相关 就 越 高 。 例如 ,瑞典 进行 的 双生 平 芬 
养 和 合 养 研究 中 , 认 知 能 力 测验 的 遗传 率 存在 差异 ,并 且 它们 与 一 般 关 向 能 力 的 条 | 
关 程 度 也 存在 差异 。 在 控制 了 测验 的 差异 信 度 之 后 ,测验 的 遗传 率 与 它们 和 和 一般 
认 知 能 力 的 相关 的 相关 为 . 77(Pedersen 等 人 ,1992b) , 目 上 而 下 的 模型 根据 一 般 
认 知 能 力 的 弥散 性 遗传 作用 可 以 预测 到 这 -结果 ， 
还 有 类 似 的 证 据 支 持 加 工 水 平 模型 的 初级 认 知 加 工 , 以 及 它们 与 高 级 加 工 之 
Ble Ee A (Baker, Vernon, & Ho, 1991), 也 就 是 ,尽管 各 级 加 工 水 平 有 着 
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共同 的 遗传 影响 ,但 是 每 级 水 平 都 发 现 了 独特 的 遗传 影响 。 例 如 , 前 面 所 提 及 的 
Neubauer 等 的 双生 子 研究 中 ,从 图 10. 6 所 示 的 五 项 基本 认 知 任务 提取 出 了 一 个 g 
因素 ,这 表明 尽管 这 些 基 本 任务 各 自 具 有 一 定量 的 独特 遗传 方差 ,但 是 与 提取 出 的 
g 因素 有 着 大 量 的 遗传 重 登 。 

尽管 加 工 水 平 模型 能 出 色 地 解释 多 元 遗传 学 分 析 结果 ,但 是 最 令 人 惊奇 的 是 ， 
遗传 对 认 知 能 力 的 影响 是 相当 普遍 的 。 这 些 多 元 遗传 分 析 结果 对 有 关 学 习 与 记忆 
的 大 脑 功能 观 提出 了 挑战 。 根 据 时 下 流行 的 理论 , 大脑 以 模块 化 形式 运作 一 一 认 
知 过 程 是 特殊 而 独立 和 的。 该 观点 蕴含 着 自 下 而 上 的 归纳 式 遗 传 学 ,其 中 模块 是 基 
因 活 动 的 目标 。 相 反 ,多 元 遗传 分 析 的 研究 结果 更 能 说 明 自 上 而 下 的 观点 , 即 遗 传 
影响 主要 作用 于 g, 而 非 遗 传 影响 具有 模块 独特 性 的 自 下 而 上 观 。 

假如 大 脑 进化 的 目的 是 为 了 学 习 各 种 经 验 以 及 解决 各 种 问题 ,那么 大 脑 功 
能 具有 整体 性 似乎 是 合理 的 。 然 而 遗传 对 以 智力 测验 为 主 的 心理 测验 的 影响 之 
间 相 关 接 近 1.0, 并 不 能 证 明 遗 传 影响 局 限于 单个 的 一 般 认 知 过 程 。 另 一 种 情 
况 就 是 目前 用 心理 测验 评估 的 特殊 认 知 能 力 ,可 能 会 涉及 到 许多 相同 的 模块 化 
过 程 ,而 每 个 加 工 都 受 不 同 组 的 基因 影响 (Mackintosh，1998)。 换 句 话 说 ,可 能 
不 同 的 认 知 过 程 是 彼此 独立 的 ,但 是 每 个 加 工 都 与 g 存在 相关 。 这 一 发 现 意味 198 
着 g 不 是 这 些 认 知 过 程 共有 的 一 般 过 程 的 结果 ,而 是 若干 独立 过 程 都 对 g 的 测 
验 表现 有 影响 。 也 就 是 ,g 可 能 归 因 于 不 同 认 知 过 程 间 的 相关 ,或 者 归 因 于 独立 
成 分 过 程 。 


小 结 

现 有 的 少量 双生 子 研究 中 ,信息 加 工 测 量 ,特别 是 比较 复杂 的 任务 也 表明 存 
在 遗传 影响 。 尽 管 信 息 加 工 研究 假定 为 自 下 而 上 模型 ,其 中 不 同 的 基因 影响 初 
级 的 信息 加 工 ,但 是 多 元 遗传 学 分 析 为 自 上 而 下 模型 提供 了 比较 充足 的 证 据 , 也 
就 是 基因 主要 影响 一 般 认 知 能 力 。 ASA FSC RST SNL ASP ei 
型 认为 在 不 仅 每 一 级 加 工 上 都 有 独特 的 遗传 影响 ( 自 下 而 上 让 而 县 各 级 加 天 水 
平 间 还 具有 共同 的 遗传 影响 ( 自 上 而 下 ) 。 加 工 水 平 模型 由 此 推测 ,如 果 找 到 与 
认 知 能 力 相 关联 的 基因 ,那么 这 些 基因 中 的 绝 大 多 数 将 会 与 整个 层级 模型 中 的 
所 有 能 力 有 关 。 不 过 ,有 一 些 基因 将 只 对 应 于 特定 的 能 力 而 与 其 他 能 力 无 关 。 
遗传 对 各 种 认 知 能 力 的 普遍 性 影响 相当 可 观 , 这 与 目前 认 知 神经 科学 中 盛行 的 

_ 自 下 而 上 模型 背道而驰 .。 
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乍 看 起 来 学 业 成 就 测验 与 特殊 认 知 能 力 测验 有 着 很 大 的 差异 。 学 业 成 就 测验 
关注 于 学 生 在 语法 .美国 历史 和 地 理 等 特定 领域 内 的 表现 。 此 外 ,成 就 一 词 本 身 就 
意味 着 这 类 测验 的 表现 取决 于 努力 程度 ,这 是 一 种 环境 影响 。 相 反对 于 能 力 ,确定 
其 受到 遗传 的 影响 似乎 更 为 合理 些 。 然而 研究 明确 表明 各 种 内 容 的 学 业 成 就 测 
验 ,比如 从 语法 到 几何 学 , 均 与 一 般 认 知 能 力 有 着 相当 大 的 相关 ， 它们 也 表现 出 遗 
传 影响 CPetrill , 出 版 中 ) 。 

对 278 对 6 Æ 12 岁 双生 子 的 研究 ( 表 10. 3) ,发 现 小 学 阶段 共享 环境 对 学 业 成 
就 测验 有 着 很 强 的 影响 (大 约 60%) ,遗传 的 影响 为 中 等 (大 约 30%) (Thompson, 
Detterman, & Plomin, 1991)。 另 外 一 项 双生 子 和 收养 研究 主要 进行 了 小 学 阅 
读 ,拼写 .写作 以 及 语言 技能 的 测试 ,也 发 现 中 等 程度 的 遗传 率 (Brooks，Fulker， 
& DeFries, 1990; Hohnen, & Stevenson, 1999; Stevenson 等 A, 1987; 
Wadsworth, 1994; Wadsworth 等 人 ,1995)。 第 8 HM PtSi beak Aa, (2 
在 所 讨论 的 主要 是 在 阅读 能 力 以 及 其 他 学 nn 范围 内 所 表现 出 的 个 别 
差异 。 


表 10. 3 小 学 学 业 成 就 测验 中 双生 子 的 相关 
双生 子 的 相关 
同 卵 双生 子 INEF 


.94 .79 
87 > a 
.91 © Bl 


测验 科目 


= ng 
+E m g 


资料 来 源 ,Thompson， Detterman, & Plomin (1991), 


在 校 就 读 期 间 ， 遗传 影响 旦 上 升 趋势 ， Je EE FIRA 这 一 点 
与 认 知 能 力 相 同 。 例 如 ,瑞典 进行 的 一 项 研究 包括 了 一 一 干 对 年 龄 稍 大 些 的 双生 子 200 
(13 岁 ) 成 绩 报告 单 的 评分 的 遗传 率 为 30% 到 60% ,根据 表 10.4 中 的 双生 子 的 
相关 系数 计算 而 来 (Husen，1959) 。 共享 环境 的 影响 可 以 解释 大 约 25% 的 变异 。 
最 近 进 行 的 300 对 双生 子 研究 ， 由 教师 报告 学 生 的 学 校 表现 , 发 现 阅读 和 算术 其 至 
有 更 高 的 遗传 率 , 分 别 为 76%% 和 56% (Chambers, Hewitt, & Fulker, 2000), 


第 各 章 ' APRRUARIGEN) + 175 





表 10.4 13 岁 双生 于 在 成 绩 报 告 单 评分 上 的 相关 


评分 科目 


双生 子 的 相关 


同 旷 双 生子 SOPRA FT 


ui 惠 习 
oor Sat t 


算 术 
资料 来 源 ; Husen (1959), 


. 80 
. 72 
.76 
.81 


„50 
:or 
. 00 
. 48 


利用 美国 国家 优秀 奖学金 认证 考试 所 收集 的 数据 ,对 高 中 年 龄 阶段 的 1 300 对 
同 卵 双生 子 和 864 对 异 卵 双生 子 进行 了 研究 (Loehlin & Nichols，1976) 。 表 10.5 
中 列 出 了 双生 子 的 相关 , 可 以 得 出 遗传 率 约 为 40 名。 共享 环境 的 影响 估计 约 为 
30%。 各 个 测验 结果 如 此 一 致 ,并 不 足 为 奇 ,因为 测验 之 间 有 着 很 高 的 相关 ,平均 约 
为 . 60。 对 这 些 数据 的 多 元 遗传 学 分 析 表 明 测 验 间 的 遗传 相关 系数 很 大 ,这 意味 着 
一 般 遗 传 因素 影 响 各 种 学 业 成 就 测验 的 表现 (Martin, Jardine, & Eaves, 1984). 


表 10.5 双生 子 在 高 中 学 业 成 就 测验 上 的 相关 


测验 科目 


双生 子 的 相关 


fra] BAL AEF FOP F- 


社会 研究 
自然 科学 
英语 惯用 法 
数 学 
资料 来 源 ,Loehlin &- Nichols (1976). 


-69 
. 64 
.72 
.了 1] 


252 | 
. 45 
.82 
„5l 


影响 各 种 学 业 成 就 测验 分 数 的 一 般 遗 传 因素 可 能 会 是 一 般 认 知 能 力 吗 ? 对 学 
业 成 就 测验 和 一 般 认 知 能 力 的 测验 进行 多 变量 遗传 学 分 析 , 答 案 是 肯 秆 的 。 也 就 
是 ,遗传 对 学 业 成 就 测验 分 数 的 影响 与 遗传 对 一 般 认 知 能 力 测验 的 影响 有 很 天 的 


环境 . 环境 


”学 业 成 就 sa 一 般 认 知 能 力 


图 10.8 学 业 成 就 测验 体现 出 的 遗传 影响 也 会 影响 一 


般 认 知 能 力 ,而 环境 影响 有 着 很 大 程度 的 独立 性 ，。 
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重合 ,尽管 也 有 一 i 影响 只 是 针 
对 学 业 成 就 (Chambers， Hewitt, & 
Fulker, 2000; Hohnen & Stevenson， 
1999; Thompson, Detterman, & 
Plomin, 1991; Wadsworth, 1994; 
Wadsworth “ A, 1995) (图 10. 8). 


No 


01 





这 也 芒 含 着 一 个 有 趣 的 解释 , 即 正常 范围 内 与 能 力 无 关 的 成 就 测验 分 数 从 根源 上 
来 说 可 能 很 大 程度 上 受 环境 因素 的 影响 。 


小 结 


尽管 有 时 假设 学 业 成 就 测验 评估 的 是 努力 而 不 是 能 力 ,但 是 双生 子 研究 一 至 
地 显示 遗传 对 其 测验 分 数 有 影响 。 发 展 分 析 表 明 在 校 学 习 期 间 遗 传 率 呈 上 升 赵 
势 ,共享 环境 的 影响 旦 下 降 趋 势 。 对 各 种 学 业 成 就 测验 进行 了 多 元 遗传 学 分 析 , 表 
明 这 些 测 量 中 存在 着 一 般 遗 传 因素 。 对 学 业 成 就 测验 和 一 般 认 知 能 力 测验 进行 多 
元 遗传 学 分 析 表 明正 常 范围 内 学 业 成 就 测验 分 数 的 遗传 影响 很 大 程度 上 归于 对 一 
般 认 知 能 力 的 遗传 影响 。 这 两 类 测验 的 差异 源 于 环境 影响 。 
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基因 的 测定 


已 经 有 研究 开始 识别 与 老鼠 的 学 习 和 记忆 有 关 的 特定 基因 (第 7 章 ) ,与 认 知 
障碍 ,如 痴 采 和 阅读 障碍 有 关 的 特定 基因 (第 8 章 ) ,以 及 与 一 般 认 知 能 力 有 关 的 特 


第 Ti0 章 . 特殊 认 知 能 为 * 177 


RE 


定 基 因 ( 第 9 章 )。 尽 管 没有 进行 系统 的 研究 来 识别 与 特殊 的 认 知 能 力 ,例如 言语 、 
空间 和 记忆 能 力 相 关联 的 QTLs, 但 是 这 些 领域 彼此 之 间 可 能 是 有 关系 的 。 例 如 ，202 
学 习 与 记忆 的 老鼠 横 型 关注 于 突 触 的 基本 结构 和 功能 的 变化 。 基 因 与 老鼠 的 基础 
学 习 与 记忆 相关 联 ,也 会 与 人 类 的 学 习 与 记忆 相关 联 。 另 外 , 因为 多 数 老鼠 研究 关 
注 于 空间 学 习 , 这 些 基 因 或 许 能 够 证 明 与 人 类 的 空间 能 力也 有 关 。 当 然 与 空间 能 
力 .记忆 或 加工 速度 相 比 ,老鼠 模型 与 音 语 能 力学 习 的 关联 性 要 低 一 些 。 

与 各 种 认 知 障碍 有 关 的 基因 彼此 之 间 也 可 能 是 有 关联 的 。QTL 的 观点 假定 
障碍 尤其 是 常见 的 障碍 如 痴呆 和 阅读 障碍 ,代表 了 遗传 和 环境 因素 在 能 力 的 正常 
范围 内 所 起 作用 的 极 值 表 现 。 也 就 是 ,阅读 障碍 可 能 处 于 阅读 能 力 分 布 的 低 端 。 
如 果 QTL 的 观点 是 正确 的 ,那么 与 认 知 障碍 相关 的 QTLs 也 可 能 与 正常 范围 的 能 
力 相 关联 。 例 如 ,来 自 一 个 未 经 选择 的 老年 样本 的 证 据 表 明 , 与 阿尔 茨 海 默 病 相关 
的 脱脂 蛋白 下 等 位 基因 也 与 记忆 有 关 (Henderson 等 人 ,1995)。 就 像 第 八 章 所 谈 
到 的 ,如 果 识 别 出 与 阅读 障碍 的 6p21 连接 有 关 的 基因 ,就 可 以 对 QTL 假设 进行 另 
一 种 检验 。 在 整个 阅读 能 力 分 布 范围 内 (包括 优秀 阅读 者 ), 基 因 与 阅读 能 力 的 个 
别 差异 有 关联 吗 ? 最 后 ,与 一 般 认 知 能 力 有 关联 的 QTLs 也 可 能 与 特殊 认 知 能 力 
有 关 。 正 如 本 章 前 面 所 讨论 的 ,多 元 遗传 学 研究 都 一 致 性 地 证 明了 认 知 能 力 的 所 
有 测量 中 存在 遗传 性 的 g 因素 。 这 一 证 据 意 味 着 与 g 有 关联 的 任何 一 个 QTLs 都 
与 大 多 数 特殊 认 知 能 力 有 关联 ,反之 亦 然 。 这 些 研 究 将 触及 到 有 关 g 的 本 质 是 什 
么 的 基本 问题 , 即 g 归 因 于 单一 的 一 般 过 程 如 执行 功能 或 信息 加 工 速度 ,还 是 归 因 
于 用 于 评估 g 的 认 知 任务 中 的 诸多 成 分 过 程 (Mackintosh，1998) 。 

结合 老 饼 和 果 蝇 的 转基因 技术 ,研究 者 对 痴呆 和 阅读 障碍 这 样 的 认 知 障碍 进 
行 了 深入 的 分 子 遗 传 学 研究 ,这 似乎 可 能 激发 研究 者 去 测定 那些 影响 特殊 认 知 能 
力 遗 传 率 的 基因 。 


总 g 本 

双生 子 研究 中 许多 特殊 认 知 能 力 显示 出 了 遗传 影响 ,尽管 影响 的 程度 总 体 上 
要 低 于 一 般 认 知 能 力 。 家 庭 研究 和 双生 子 研究 表明 ,遗传 对 某 些 认 知 能 力 ,如 言语 
和 空间 能 力 的 作用 要 比 对 其 他 能 力 (尤其 是 记忆 力 ) 更 大 。 最 近 的 双生 子 分 养 研究 
证 实 了 这 些 研究 结果 。 发 展 性 遗传 学 分 析 表明 早 在 三 岁 就 出 现 遗 传 上 截然 不 同 的 203 
特殊 认 知 能 力 ,并 且 从 儿童 早期 到 中 期 遗传 差异 呈 增 大 趋势 。 

双生 子 研究 发 现 信息 加 工 测量 也 显示 出 遗传 影响 。 尽 管 认 知 神经 科学 研究 假 

178 + 第 10 章 ,特殊 认 知 能 力 





设 为 目下 而 上 模型 ,其 中 不 同 的 基因 影响 初级 信息 加 工 ,但 是 多 元 遗传 分 析 为 自 上 
而 下 模型 提供 了 足够 的 证 据 , 认 为 基因 主要 影响 一 般 认 知 能 力 。 折 囊 模 型 被 称 为 
加 工 水 平 模型 ,每 一 级 加 工 水 平 既 具 有 普遍 的 遗传 作用 又 具有 独特 的 遗传 作用 。 

学 业 成 就 测验 表现 出 遗传 影响 ,甚至 成 绩 单 报告 的 分 数 也 表现 出 了 遗传 影响 ， 
随 着 学 年 的 增加 ,遗传 影响 似乎 呈 增 长 趋势 。 多 元 遗传 学 研究 表明 ,对 于 学 业 成 就 
测 拖 正常 范围 内 的 变异 ,遗传 影响 很 大 程度 上 归 因 于 遗传 对 一 般 认 知 能 力 的 影响 ， 

研究 者 已 经 测定 出 老鼠 和 果 蝇 的 学 习 与 记忆 基因 。 目 前 正在 试图 确定 人 类 的 
DNA 标记 忆 认 知 能 力 、 认 知 障碍 之 间 的 联系 。 根 据 加 工 水 平 模型 可 以 预测 与 认 知 
能 力 相关 联 的 大 多 数 基因 会 与 一 般 认 知 能 力 有 关联 ,但 是 有 些 基因 可 能 只 与 一 种 
特殊 认 知 能 力 有 关联 。 





第 11 章 精神 机 能 障碍 


在 过 去 几 十 年 的 时 间 里 ,精神 机 能 障碍 已 经 成 为 行为 遗传 学 研究 最 为 活跃 的 204 
领域 ,这 很 大 程度 上 归 因 于 心理 疾病 的 社会 重要 性 。 在 美国 ,两 个 人 中 有 一 个 人 在 
一 生 中 会 遭遇 严重 的 心理 事件 ,1993 年 三 人 中 有 一 人 患 过 心理 障碍 (Kessler 等 
人 ,1994) 。 不 仅 由 此 造成 了 经 济 上 的 浪费 ,也 给 病人 及 其 亲朋 带 来 了 痛苦 ,从 而 使 
得 精神 机 能 障碍 成 为 现今 社会 最 为 迫切 需要 解决 的 问题 之 一 。 

精神 机 能 障碍 的 遗传 学 研究 逐渐 引导 大 家 承认 遗传 对 心理 学 和 精神 病 学 的 影 
响 。 专 栏 11. 1 介绍 了 精神 病 遗 传 学 的 历史 ( 见 第 206 页 和 第 207 HO), 

本 章 将 总 结 回顾 有 关 成 人 精神 机 能 障碍 的 遗传 学 研究 成 果 , 其 中 介绍 成 人 精 
神 机 能 障碍 的 几 种 主要 类 型 , 即 精神 分 裂 症 ,情绪 障碍 和 焦虑 障碍 。 简 要 介绍 其 他 
的 障碍 如 创伤 后 应 激 障 得 、 饮 体形 式 障碍 和 进食 障碍 以 及 通常 在 儿童 期 首次 确诊 
的 障碍 ; 孤独 证 .注意 缺陷 多 动 症 和 痉挛 障碍 。《 心 理 障 碍 诊断 和 统计 手册 》 
(DSM -VY) 还 包含 了 其 他 的 几 种 主要 类 型 ,如 痴呆 (第 8 章 )、 人 格 障碍 (第 12 章 ) 
以 及 药物 有 关 的 障碍 (第 13 章 )。 目 前 遗传 学 研究 尚未 涉及 DSM -N 所 包含 的 其 
他 几 种 障碍 。 有 关 精 神 机 能 障碍 的 遗传 学 研究 论著 很 多 ,其 中 包括 一 些 新 近 发 表 
的 文章 (McGuffin 等 人 , 1994; Faraone 等 人 ,1999) 以 及 几 本 编写 的 著作 (例如 
Gershon & Cloninger, 1994; Hall, 1996), 


精神 分 型 症 


精神 分 裂 症 包括 长 期 的 思维 障碍 (尤其 是 妄想 症 ) .幻觉 (尤其 是 幻 听 ) 以 及 无 
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组 织 言 语 (奇异 的 联想 ,快速 转换 话题 ) 。 通 常 在 青春 期 晚期 或 成 年 早期 发 作 。 青 205 
春 期 早 发 通常 是 逐渐 性 的 ,但 是 预后 不 良 ， 

遗传 学 研究 对 精神 分 裂 症 的 关注 要 多 于 精神 机 能 障碍 的 其 他 领域 ,因为 它 是 
精神 机 能 障碍 中 最 为 严重 的 一 种 ,同时 它 也 很 常见 的 ,总 人 口 的 患 病 风险 率 约 为 
1%。 单 就 美国 而 言 ,就 有 100 多 万 人 患 有 精神 分 裂 症 。 与 20 年 前 不 同 的 是 ,大 多 
数 病 人 不 需 住 院 治 疗 , 因 为 药物 可 以 控制 一 些 最 严重 的 症状 。 然 而 ,精神 分 弄 症 患 
者 仍然 占据 了 精神 病院 一 半 的 病床 ,出 院 患 者 约 占 出 院 者 总 体 的 10% (Fischer & 
Breakey，1991)。 据 估计 单纯 精神 分 裂 症 对 社会 造成 的 损失 要 高 于 癌症 (国家 脑 
研究 基金 会 ,1992) 。 


家 庭 研究 


第 3 章 中 介绍 的 基础 遗传 学 研究 成 果 ( 见 图 3. 6) 表 明了 遗传 对 复杂 障碍 有 影 
啊 ( 详 见 Gottesman, 1991), 40 项 家 庭 研 究 一 致 表明 精神 分 裂 症 是 家 庭 性 的 。 少 
数 没 有 发 现 家 庭 相 似 性 的 研究 ,都 是 小 型 研究 而 不 足以 检测 到 相似 性 (Kendler， 
1998)。 与 总 人 口 的 基础 比率 1%% 相 比 , 亲 属 患 病 的 可 能 性 会 随 其 与 精神 分 裂 症 先 
证 者 的 遗传 密切 程度 增 大 而 增 大 :二 等 亲 亲属 为 4% ,一 等 亲 亲 属 为 9%。 

精神 分 裂 症 患者 的 一 等 亲 亲 属 平均 患 病 风险 率 为 9%, 但 父母 .兄弟 姊妹 以 及 子 
女 的 患 病 风 险 率 有 所 不 同 。14 项 家 庭 研究 包含 了 8 000 多 名 精神 分 烈 症 患 者 ,其 中 
父母 患 病 风险 率 的 中 位 数 为 6%, 同 胞 为 9% ,子女 为 13%。 精 神 分 型 症 患者 父母 的 
低 患 病 风 险 率 可 能 是 因为 精神 分 裂 症 患者 结婚 的 可 能 性 较 小 ,即便 是 结 了 婚 也 很 少 
生育 孩子 。 因 此 精神 分 裂 症 患者 的 父母 患 病 的 可 能 性 要 比 预 计 的 低 。 如 果 精 神 分 列 
证 患者 成 了 父母 ”他们 子女 的 患 病 风险 率 就 高 了 (13%)。 无 论 母亲 还 是 父亲 患 有 精 
神 分 裂 症 , 子 女 的 患 病 风 险 率 都 一 样 。 如 果 父母 都 是 精神 分 裂 辣 吉 者 ， 子女 的 患 病 风 
险 率 剧 增 为 46%。 同 胞 提供 偏差 最 低 的 患 病 风险 率 估计 ,他 们 的 患 病 风险 率 (9%) 处 
于 父母 和 子女 之 间 。 尽 管 9% 的 趾 病 风险 率 很 高 ,是 总 人 口 串 疾风 险 讲 1% 的 9 倍 ， 
E rier pane 下 







200 PT AETERNE BA N+ 8 (Perna 等 人 ， 1993). 高 危 
群体 有 16% 被 诊断 为 精神 分 裂 症 (而 低 危 群体 只 有 2%% 被 诊断 为 精神 分 裂 症 ) ,对 
最 终 患 有 精神 分 裂 症 的 儿童 来 说 ,他 们 的 母亲 往往 患 有 更 为 严重 的 精神 分 裂 症 。 

这 类 儿童 家 庭 生活 不 稳定 , 较 多 居住 于 公共 机 构 中 ,这 表明 家 庭 研 究 并 不 能 如 收养 
研究 那样 分 解 出 天 性 和 教养 。 精 神 分 烈 儿 童 更 有 可 能 患 出 生 并 发 症 ,尤其 是 产 前 
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病毒 感染 (Cannon 等 人 ,1993)。 在 儿童 期 还 会 出 现 注意 问题 ,尤其 是 出 现 过 于 关 
注 像 阅 钟 滴答 声 那 样 的 细微 刺激 的 问题 (Hollister 等 人 ,1994)。 美 国 进行 了 一 项 
有 关 高 危 遗 传 的 最 佳 研 究 , 在 儿童 期 发 现 相似 的 结果 ,该 研究 发 现 父 母 惠 有 精神 分 
裂 症 的 子女 在 成 年 初期 串 有 人 格 障碍 者 更 多 (Erlenmeyer-Kimling 等 人 , 1995), 
15 项 有 关 高 信 遗 传 的 长 期 研究 项 目 都 与 高 危 研 究 协 会 (Risk Research 
Consortmm) 开 展 过 合作 。 该 协会 研究 了 1 200 名 儿童 ,他 们 的 父母 至 少 有 一 方 为 
精神 分 瑶 症 患者 ,还 有 1 400 名 正常 控制 组 被 试 (Watt 等 人 ,1984) 。 当 这 些 被 试 过 
本 易 患 精神 分 裂 症 的 危险 年 龄 之 后 就 可 以 从 这 些 研 究 中 获得 更 多 的 信息 。 





精神 疾病 遗传 学 的 开创 : 贝 士 伦 皇 家 - 莫 茨 利 医 院 


1247 年 成 立 于 伦敦 的 贝 士 伦 医 院 , 是 世界 上 历史 最 悠久 的 照料 心理 障碍 患者 
的 医院 。1948 年 它 与 晚 于 它 成 立 的 莫 茨 利 医 院 和 伦敦 大 学 的 精神 病 学 院 合 并 ,这 
确立 了 它 作为 精神 疾病 和 临床 心理 学 专业 的 研究 和 培训 中 心 的 重要 地 位 。 然 而 ， 
在 贝 士 伦 的 悠长 历史 中 都 多 次 与 精神 疾病 发 作 的 糟糕 场景 这 连 在 一 起 ,并 造就 了 
AHA BE (bedlam) 的 由 来 。 最 著名 的 刻画 可 能 就 是 Hogarth 绘画 作品 系列 的 最 
后 一 幅 场 景 《 浪 子 的 历程 》, 它 展示 了 浪子 在 中 十 伦 变 成 疯 人 的 情况 ( 见 图 )。 


~F- . ae 








浪子 的 历程 (William Hogarth, 《浪子 的 历程 3)，1735. 制版 8 356% 408 mm. 不 列 颠 博物 展 } 


182 + 第 11 章 .精神 机 能 障 得 





TG 





Hogarth 的 作品 假设 这 种 疯狂 是 填 俐 生活 的 结果 ,完全 是 由 环境 酿造 的 若 难 。 

自古 以 来 就 观察 到 心理 障碍 发 生 于 家 庭 内 部 ,不 过 最 时 对 这 一 联系 作 系 统 记 207 
录 的 是 贝 士 伦 医院 。 根 据 19 世纪 20 年 代 的 记录 可 发 现 ,当时 医生 面 对 正 准备 收 
治 的 病人 ,他 们 按 惯例 要 问 的 就 是 “是 否 是 遗传 而 来 的 ?当然 ,这 时 遗传 学 还 没有 
发 展 为 一 门 科学 。 直 到 100 年 以 后 ,第 一 个 有 关 精 神 疾病 遗传 学 的 研究 团体 诞生 
于 德国 的 莫 尼 黑 , 领 导 者 为 Emil Kraepelin。 它 吸引 了 许多 来 访 者 和 学 者 ,其 中 就 
有 来 自 莫 茨 利 医院 的 年 轻 精神 病 学 家 Eliot Slater, 他 富有 数学 才华 ,在 慕尼黑 获得 
了 学 习 精 神 病 遗 传 学 的 奖学金 。1935 年 Slater 回 到 
伦敦 并 且 组 建 了 自己 的 研究 团体 ,促成 了 1959 年 医 
学 研究 委员 会 精神 病 遗 传 学 分 会 的 成 立 。 该 分 会 坐 
落 于 装备 简陋 .条件 艰苦 的 活动 房屋 内 ,那里 的 工作 
人 员 亲 切 地 称 之 为 “陋室 ”。1948 4 Slater 创立 了 由 
士 伦 - 莫 茨 利 双 生子 登记 处 ,这 作为 重要 的 资源 ,为 许 
多 富有 影响 力 的 研究 提供 了 基础 。 他 还 把 复杂 的 统 
计 方法 引入 数据 评价 。 这 一 陋室 成 为 重要 的 培训 中 | 
心 ，, 对 许多 海外 博士 后 学 生 的 职业 发 展 起 到 了 重要 作 
用 。 这 些 海外 博士 后 包括 Irving Gottesman, Leonard 
Heston 和 Ming Tsuang 等 人 ， Eliot Stater 

1971 年 Slater 用 黄 文 出 版 了 第 一 本 精神 病 遗 传 学 教科 书 K 心 理 障碍 遗传 学 》， 
该 书 的 另 一 作者 是 MRC 分 会 的 副 主任 Valerie Cowie, 20 世纪 70 FRE. MH 
Slater 的 退休 ,精神 病 遗 传 学 在 英国 一 度 衰落 ,但 是 北美 和 欧洲 大 陆 有 些 研究 者 接 
Rit Slater 的 训练 或 受到 他 的 本 陶 ,继续 发 展 这 一 科学 领域 。 尽 管 今天 的 精神 病 
遗传 学 由 崭新 的 分 子 和 统计 技术 所 主导 ,这 是 Slater 时 代 所 无 法 预见 的 ,但 是 我 们 
仍然 要 感谢 他 及 其 追随 者 为 这 一 领域 的 发 展 竟 定 了 基础 。 








Slater MRC 分 会 从 事 精 神 病 遗 传 学 博士 后 研究 。 这 
次 合作 促成 了 1972 年 精神 分 裂 症 和 遗传 学 方面 的 经 
典 专著 的 出 版 ,这 是 对 贝 士 伦 皇家 - 莫 英 利 医 院 的 住院 
| 病人 和 门诊 病人 进行 了 持续 16 年 的 双生 子 研究 成 果 。 
TI 他 与 丹 考 的 同事 报道 了 先 证 者 的 正常 李 生 同胞 的 子女 
pig) 患 渍 风险 高 ,并 且 发 现 一 群 有 相同 统计 特征 的 双生 子 
«| 在 犯罪 方面 有 可 观 的 遗传 率 。 最 近 Gottesman 加 入 
| £. 国际 合作 团队 ,与 德国 人 Hans Moises 一 起 运用 基因 
:和 组 扫描 来 探 好 与 精神 分 裂 症 有 关 的 QTLs。 

aes a 3% Gottesman 荣获 过 许多 奖项 ,其 中 有 施耐德 奖 、 国 
ce ae 际 精神 病 遗 传 学 学 会 的 终身 成 就 奖 和 皇家 精神 病 学 家 
eee se : 









nean | 

一 双生 子 研究 表明 遗传 在 解释 精神 分 裂 证 的 家 庭 相似 性 中 起 着 重要 作用 欧洲 
和 白 本 最 新 进行 了 的 五 项 研究 已 经 证 实 了 前 期 的 研究 结果 , 并且 得 出 了 MZ 和 DZ 
的 先 证 者 的 一 致 性 分 别 为 41% —65 % Fr O% —28% (Cardno & Gottesman, 出 版 
中 )。 将 这 些 一 致 性 转换 为 易 患 性 国 值 模型 的 相关 ,表明 易 患 性 的 遗传 率 高 于 
80% ,第 5 章 已 经 作 了 解释 说 明 。 

对 被 称 为 Genain 的 同 卵 四 胞 胎 病例 的 研究 引 人 和 人 关注 。 她 们 都 惠 有 精神 分 型 
钙 , 但 严重 程度 不 同 (DeLisi 等 人 ,1984)( 图 11, 1)。 对 14 对 两 岁 之 前 即 被 分 开 抚 210 
养 , 且 每 一 对 中 至 少 有 一 位 患 有 精神 分 裂 的 同 卵 双生 子 进行 研究 ,发现 其 中 9 对 
(64%) felt BARRAN (Gottesman, 1991), 

尽管 双生 子 研究 提供 了 是 够 的 证 据 , 并 且 都 一 致 性 地 表 朋 存在 遗传 影响 。 但 
是 第 要 记 住 的 是 同 卵 双生 子 的 平均 一 致 性 仅 约 为 50%。 换 名 话说 ， 这 些 遗 传 上 相 
同 的 每 一 对 双生 子 在 精神 分 裂 症 上 情况 不 一 致 的 可 能 性 有 50% “hy: sila 
说 明 非 遗 待 因 素 的 重要 性 。 ae TOSK, 

因为 每 一 对 同 即 双生 子 的 内 部 差异 不 可 能 是 遗传 而 来 的 ,所 以 可 以 有 成 对 局 
卵 双 生子 花 制 让 研究 为 什么 同 卵 双生 子 的 一 方 患 有 精神 分 裂 ,而 另 一 方 没有 患 上 
此 病 的 非 遗传 原因 。 一 项 有 关 同 卵 双 生子 不 一 致 的 早期 研究 除了 发 现 患 精神 分 列 
的 成 对 双生 子 更 可 能 发 生出 生 并 发 症 和 神经 异常 外 ,没有 发 现 多 少 生 活 史 方 ERY 
72 5( Mosher. Polling, & Stabenau, 1971), 最 近 的 研究 也 发 现 不 一 致 的 成 对 双 
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图 11.1 同 旷 内 胞 胎 ( 以 虚构 的 Genain 得 名 ) ,她 们 分 别 在 2 岁 和 24 岁 之 间 表 现 出 
精神 分裂 的 症状 { 获 Edna Morlok 小 姐 许可 ) 
中 患 精神 分 裂 症 的 一 方 的 大 脑 结构 发 生 了 改变 ,并 且 叫 出 生 并 发 证 的 频率 更 
ta = A 1994), 
Lt AR BOE FA Fa Et a a ETE page F 一 个 有 趣 
的 研究 结果 。 不 一 致 双生 子 为 非 遗 传 影响 提供 了 直接 的 证 据 , 因 为 这 些 双 生 村 在 
遗传 上 完全 相同 ,但 是 在 是 否 患 有 精神 分 裂 证 上 却 不 同 。 印 n An — BRENT RR AE F 
HRI AAA A AMIA ay Se Eh SS UA BS Re a 
AYES RUBS. ABA T AAS LAP A EBACE AR BR AR A AY RE 
和 和 一致 成 对 双生 子 的 家 庭 的 患 病 风 哈 率 一 样 高 (Gottesman & Bertelsen, 1989; 











McGuffin, Farmer, & Gottesman, 1987). 
BEAN BA Bt Fe OE ih Ss Py a A ee 病 风 区 率 Phy AB 
病 一 方 的 子女 高 很 和 多。 不 一 致 异 卵 双生 子 与 疝 卵 双生 子 不 同 , 他 们 不 仅 在 环境 
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有 差异 而 且 在 遗传 上 也 有 差异 。 不 过 ,样本 规模 太 小 ,这 样 的 小 型 研究 不 足以 支持 
早期 的 结论 (Kringlen & Cramer, 1989; 亦 见 Torrey, 1990), 无 论 如 何 ,这 些 数据 
为 思 芳 天 性 与 教养 之 间 复 杂 的 交互 作用 提供 了 素材 。 


收养 研究 


收养 研究 的 结果 与 家 庭 研 究 和 双生 子 研究 的 结果 一 致 , 亦 表明 精神 分 裂 症 受 
到 遗传 影响 。 正 如 第 5 章 所 描述 的 ,1966 年 由 Leonard Heston 最 早 开展 的 有 关 精 
神 分 裂 症 的 收养 研究 是 一 项 经 典 研究 。 结 果 ( 见 专栏 5. 1) 表 明 母 亲 患 有 精神 分 弄 
症 , 其 被 人 收养 的 亲生 子女 患 此 病 的 风险 率 为 11%(47 名 中 有 5 名 )。 这 要 远 高 二 
50 名 亲生 父母 没有 明显 心理 疾病 的 被 收养 者 的 零 患 病 风险 率 。11% 的 患 病 风险 
率 与 由 患 精神 分 裂 症 的 亲生 父母 抚养 长 大 的 子女 的 患 病 风 险 率 相似 。 这 一 研究 发 
现 不 仅 表明 精神 分 裂 症 的 家 庭 相似 性 很 大 程度 上 根源 于 遗传 ,而 且 也 意味 着 在 有 211 
精神 分 裂 患者 的 家 庭 里 成 长 不 会 使 患 此 病 的 风险 提高 而 超过 由 遗传 引发 的 患 病 
风险 。 

专栏 5.1 还 提 到 其 他 收养 研究 已 经 证 实 了 Heston 的 研究 结果 并 且 在 此 基础 
上 加 以 拓展 。 丹麦 的 两 项 研究 开始 于 20 世纪 60 年 代 , 研 究 了 从 1924 年 到 1947 
年 5 500 名 被 收养 儿童 以 及 10 000 名 亲生 父母 。 其 中 有 一 项 研究 (Rosenthal = 
人 ,1968,1971) 使 用 了 被 收养 性 研究 方法 。 这 一 方法 与 Heston 研究 中 使 用 的 方法 
相同 ,但 是 增加 了 重要 的 实验 控制 。 因 为 亲生 父母 一 一 般 在 他 们 十 几 岁 的 时 候 抛 弃 
孩子 ,而 他 们 患 精神 分 裂 症 往往 是 在 这 之 后 ,所 以 绝 大 多 数 情况 下 收养 机 构 和 养父 
母 并 不 知道 到 这 方面 的 诊断 。 此 外 ,研究 了 父母 双方 都 患 有 精神 分 裂 症 的 情况 , 据 
此 评估 Heston 的 研究 结果 (只 研究 了 母亲 ) 是 否 受到 产 前 母亲 因素 的 影响 。 

把 在 精神 病 医 院 住院 的 亲生 父母 鉴别 出 来 ,然后 挑选 出 被 诊断 为 精神 分 裂 症 ， 
且 孩 子 被 安置 在 收养 家 庭 的 亲生 母亲 或 父亲 。 这 一 程序 找到 被 诊断 为 慢性 精神 分 
RIER 44 名 亲生 父母 (32 名 母亲 和 12 名 父亲 )。 他 们 被 收养 的 44 名 孩子 与 67. 名 
被 收养 者 (作为 控制 组 ) 相 匹配 。 根 据 精神 病 医院 的 记录 ， 控制 组 成 员 的 亲生 父母 
没有 精神 病史 。 这 些 被 收养 者 的 平均 年 龄 为 33 岁 , 访 谈 员 在 不 知 他 们 亲生 父母 状 
况 的 情况 下 对 他 们 进行 3 到 5 个 小 时 的 访谈 。 

44 名 作为 先 证 者 的 被 收养 者 中 有 3 名 ( 占 7 站) 患 有 慢性 精神 分 裂 症 ,而 控制 
组 的 67 名 被 收养 者 中 没有 人 患 病 (图 11. 2)。 而 且 , 先 证 者 中 27% 表现 出 类 似 精 
神 分 裂 症 的 症状 ,而 控制 组 则 有 18% 出 现 相似 的 症状 。 采 用 更 宽泛 的 精神 分 弄 症 
标准 筛选 父母 从 而 得 到 69 名 作为 先 证 者 的 被 收养 人 员 ， 所 得 的 研究 结果 与 之 类 
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似 。 无 论 母 亲 或 父亲 是 精神 分 裂 症 患者 ,结果 都 是 相似 的 。 丹 麦 的 被 收养 者 (控制 
组 ) 的 精神 机 能 障碍 发 病 率 之 所 以 异 平 寻常 地 高 ,可 能 是 因为 研究 依据 医院 记录 评 212 
估 亲 生父 母 的 精神 病状 态 。 因 此 ,该 研究 可 能 忽视 了 那些 医院 未 和 注意 到 的 控制 组 
父母 的 精神 病 问题 。 为 了 探究 这 种 可 能 性 ,研究 者 访问 了 被 收养 者 (控制 组 ) 的 灯 
生父 母 , 发 现 三 分 之 一 属于 精神 分 裂 症 范围 。 因 此 研究 者 得 出 结论 “我 们 的 控制 不 
W yere 我 们 的 措施 技术 缩小 了 控制 组 和 指示 组 之 间 的 差异 ”(Wender 等 人 ,1974， 
p. 127) 。 这 一 偏差 却 能 谨慎 地 证 实 遗 传 影响 。 
患 精神 分 裂 症 的 父母 非 精 神 分 裂 症 父母 
[r o 
患 精神 分 裂 症 的 被 收养 者 患 精神 分 裂 症 的 被 收养 者 
图 11.2 丹麦 对 精神 分 裂 症 的 收养 研究 ;被 收养 者 研究 方法 。 


正在 芬兰 进行 的 一 项 收养 研究 证 实 了 这 些 结果 (Tienari 等 人 ,1994) 。 亲 生父 
母 串 有 精神 分 裂 症 的 被 收养 者 中 约 10% 表 现 出 某 种 精神 病 , 而 控制 组 的 被 收养 者 
中 1% 有 类 似 的 障碍 。 这 一 研究 也 表明 基因 型 与 环境 的 交互 作用 ,因为 如 果 收 养 
家 庭 条 件 不 良 的 话 ,亲生 父母 患 精神 分 裂 症 的 被 收养 者 更 有 可 能 患 与 精神 分 裂 相 
关 的 障碍 。 i 

丹麦 进行 的 第 二 项 研究 (Kety 等 人 ,1994) 采 用 被 收养 者 家 庭 方法 ,对 5 500 名 
被 收养 者 中 诊断 为 慢性 精神 分 裂 症 的 47 名 进行 研究 * 另 外 选取 了 :47: 名 未 患 精神 
分 裂 症 的 被 收养 者 作为 匹配 控制 组 。 调 查 了 指示 组 和 控制 组 的 亲生 父母 ,养父 母 
以 及 兄弟 姊妹 。 对 于 患 精神 分 裂 症 的 被 收养 者 ,与 其 有 血缘 关系 的 一 等 亲 亲 属 串 
慢性 精神 分 裂 症 的 比率 为 5%(279 人 中 有 14 人 ) ,而 与 控制 组 有 血缘 关系 的 亲属 
患 病 风险 率 为 0(234 人 中 有 1 人 ) 。 被 收养 者 家 庭 研究 法 还 可 以 直接 检验 亲属 中 
有 人 患 精神 分 裂 症 所 产生 的 环境 影响 。 如 果 精 神 分 裂 症 的 家 庭 相 似 性 由 父母 串 精 
神 分 裂 症 这 一 家 庭 环 境 引 发 ,那么 与 控制 组 的 被 收养 者 相 比 ; 患 精神 分 裂 妨 的 被 由 
养 者 更 有 可 能 来 自 有 精神 分 裂 症 患者 的 收养 家 庭 。 与 之 相反 3 对 于 上 惠 精 神 分 钢 证 
的 被 收养 者 ,他 们 的 养父 母 和 非 亲生 兄弟 姊妹 没有 人 患 精神 分 裂 症 (11 处 中 0 
A) ,控制 组 的 情况 与 此 相似 (117 人 中 0 人 )( 图 11.3)。 wo" 古语 

有 的 被 收养 者 会 有 一 半 血 缘 关 系 的 兄弟 姊妹 ,也 就 是 亲生 父母 抽 弃 了 个 孩 
子 让 别人 收养 ,以 后 与 另 一 位 配偶 生育 了 另 一 个 孩子 。 这 一 研究 包括 了 许多 这 样 
的 兄弟 姊妹 (Kety，1987) 。 对 同 父 异 母 的 兄弟 姊妹 与 同 母 异 父 的 兄弟 姊妹 进行 比 
较 , 有 助 于 检查 出 收养 研究 的 结果 是 否 受到 产 前 因素 的 影响 ,而 不 是 遗传 因素 的 影 
响 。 同 父 异 母 兄弟 姊妹 的 数据 受到 产 前 因素 影响 的 可 能 性 变 小 , 因为 他 们 的 母亲 
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不 是 同 一 个 人 。 对 于 患 有 精神 分 裂 症 的 被 收养 者 ,他 们 同 母 异 父 或 同 父 异 母 的 兄 

弟 姊 妹 中 16% 患 有 精神 分 列 症 (101 人 中 有 16 A) ;对 于 控制 组 的 被 收养 者 ,他 们 

同 母 异 父 或 同 父 蜡 母 的 兄弟 姊妹 中 仅 有 3% 患 有 精神 分 烈 症 (104 人 中 有 3 A), 

同 父 蜡 母 和 同 母 异 父 的 结果 是 相同 的 。 尽 管 还 不 能 排除 一 些 产 前 因素 ,如 母亲 在 213 
怀孕 时 感染 流感 病毒 的 可 能 性 ,这 一 结果 表明 产 前 因素 不 可 能 是 精神 分 懂 症 发 作 

的 主要 因素 。 


养父 母 和 非 血 缘 亲生 父母 和 兄弟 RE SC AS A 8 养父 母 和 非 血 缘 
关系 的 兄弟 姊妹 姊妹 患 有 精神 分 姥 妹 患 有 精神 分 关系 的 兄弟 姊妹 
患 有 精神 分 裂 症 PIE AE 患 有 精神 分 裂 症 
OM 3% 0% O% 
患 精神 分 裂 症 的 被 收养 者 未 患 有 精神 分 裂 症 的 被 收养 者 


图 11.3 丹麦 的 精神 分 裂 症 收养 研究 ,被 收养 者 家 庭 方法 。 


总 而 言 之 ,收养 研究 可 以 清晰 揭示 出 遗传 影响 。 而 且 粳 神 分 裂 症 先 证 者 收养 
亲属 的 患 病 风 险 率 并 没有 因此 而 提高 。 这 些 结果 意味 着 精神 分 裂 症 的 家 庭 相似 性 
归 因 于 人 遗传 而 不 是 共享 家 庭 环 境 。 


精神 分 裂 症 是 一 种 障碍 还 是 多 种 障碍 ? 


精神 分 裂 症 是 一 种 障碍 还 是 一 组 异 质 的 障碍 ? 多 元 遗传 学 分 析 能 够 处 理 异 质 
性 的 基本 问题 。 典型 的 精神 分 裂 症 亚 类 型 一 一 例如 紧张 型 精神 分 裂 症 ( 动 作 行为 
上 表现 出 障碍 ) 和 亡 想 狂 精 神 分 裂 症 (被 迫害 妄想 ) 一 一 还 没有 得 到 遗传 学 研究 的 
证 据 。 也 就 是 ,尽管 精神 分 裂 症 发 生 在 家 庭 内 部 ， 但 是 这 些 特 殊 的 亚 类 型 并 不 如 
此 。 对 Genain 四 四 胞 胎 的 追踪 研究 可 以 最 明显 地 看 到 这 一 结果 (DeLisi. 等 人 ， 
1984) 。 盟 然 她 们 都 被 诊断 为 精神 分 异 症 ,但 是 她 们 的 症状 差异 很 大。 o 

有 证 据 表明 与 轻 度 的 精神 分 裂 症 相 比 ， 越 是 严重 的 精神 分 裂 症 具有 的 遗传 性 
更 高 (Gottesman，19911) 。 而 且 早期 的 研究 和 最 近 运 用 多 元 统计 方法 (如 聚 类 分 
析 ) 进 行 的 研究 都 表明 典型 的 亚 类 型 育 春 型 精神 分 裂 症 即使 不 是 “后 代 酷 似 其 
灯 ”, 也 具有 特别 高 的 发 病 率 (Farmer, McGuffin，&& Gottesman，1987)。 男 一 种 
区 分 典型 亚 类 型 的 方法 以 严重 程度 为 依据 (Crow，1985) 。 | 型 精神 分 裂 症 预后 较 
好 , 它 包 括 一 些 主动 的 症状 如 幻觉 以 及 药物 反应 良好 。 I 型 精神 分 裂 症 则 更 为 严 
重 , 预 后 更 差 , 上 共有 一 些 消 极 的 症状 ,如 退缩 和 缺乏 情绪 表现 。 了 型 精神 分 裂 症 看 
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上 去 比 工 型 精神 分 裂 症 的 遗传 性 更 高 (CDworkin & Lenzenweger, 1984), MAR 
质 性 的 另 一 种 方法 就 是 根据 家 庭 历史 划分 精神 分 裂 症 (Murray，Lewis，& 
Reveley，1985) 。 当 然 , 这 一 方法 还 存在 一 些 问题 (Eaves， Kendler, & Schulz, 
1986)* 而 且 显然 不 能 简单 地 分 为 两 类 (Jones & Murray，1991)。 这 些 分 类 更 可 能 
说 明 的 是 同一 障碍 从 轻 到 严重 的 连续 性 , 而 不 是 在 遗传 上 截然 不 同 的 障碍 
(McGuffin, Farmer, & Gottesman，1987) 。 另 外 一 种 方法 就 是 寻找 反映 不 同 症 
状 剖 面 的 特征 ,并 确定 这 些 特 征 的 家 庭 性 或 遗传 性 的 程度 。 最 近 采 用 该 策略 的 研 
究 相 当 一 致 地 证 实 , 也 就 是 在 混乱 因素 (包括 思维 紊乱 和 行为 怪诞 等 症状 ) 上 得 分 
高 的 精神 分 裂 证 患者 , 其 家 庭 负 荷 也 特别 高 (Cardno 等 人 ,1998)。 

有 关 的 一 个 策略 就 是 寻找 遗传 易 患 性 的 行为 标记 , 即 内 生 表 现 型 (Gottesman 
& Shields, 1972), 当前 遗传 学 研究 的 一 个 热点 就 是 平稳 眼 动 跟踪 。 这 一 术语 是 
指 不 移动 头 部 用 眼睛 连续 追随 一 定 物体 的 能 力 (Levy 等 人 ,1993)。 有 一 些 研究 已 
经 表明 精神 分 裂 症 患 者 如 果 表 现 出 间断 性 的 眼 动 跟踪 ， 他 们 的 消极 症状 也 更 多 。 
他 们 的 亲属 如 果 眼 动 跟踪 能 力 较 差 的 话 就 更 有 可 能 表现 出 类 似 精神 分 型 症 的 行为 
(Clementz, McDowell, & Zisook, 1994), 然而 , 另 一 些 研究 并 不 支持 这 一 假设 
(CIorrey, 等 人 ,1994)。 和 希望 这 类 内 生 表 现 型 可 以 详细 阐明 精神 分 裂 症 的 遗传 性 并 
有 助 于 发 现 与 精神 分 裂 症 有 关 的 特定 基因 (Tacono & Grove, 1993). 

尽管 一 些 研 究 者 假定 精神 分 裂 症 是 异 质 的 ,应 该 划分 成 不 同 的 亚 类 型 ,但 其 他 
一 些 研 究 者 持 相反 的 观点 ， 主张 将 类 似 精 神 分 裂 症 的 障碍 整合 归 人 更 宽泛 的 精神 
5} 3269 75 El (Farmer, McGuffin, & Gottesman, 1987; McGue & Gottesman, 
1989) 。 精 神 分 裂 症 可 能 是 超越 某 一 数量 特征 正常 范围 的 极端 。 

最 终 将 通过 分 子 遗传 学 解决 到 底 是 区 分 还 是 统合 各 种 类 型 的 关键 问题 。 如 果 
发 现 与 精神 分 裂 症 相关 联 的 基因 ,就 需要 考虑 持 区 分 主张 者 假设 的 问题 ， 即 这 些 基 
因 是 否 与 特定 类 型 的 精神 分 裂 症 有 天 。 或 者 ,考虑 另 一 种 极端 ， 即 这些 精 神 分 裂 症 
基因 是 否 与 延伸 到 正常 行为 的 思维 障碍 连续 体 有 关 ， 比如 社会 退缩 、 注意 缺陷 以 及 
奇 思 怪 想 ? 


基因 的 测定 


在 新 DNA 标记 可 利用 之 前 ,研究 者 已 经 试图 将 经 典 的 遗传 标记 ， 例如 血型 ， 
与 精神 分 裂 症 联系 起 来 。 对 免疫 反应 的 人 类 白细胞 抗原 (HLAs) 进 行 编码 的 重要 
基因 与 精神 分 裂 症 有 着 较 弱 的 关联 。 这 是 一 护 基因 ,与 许多 疾病 都 有 关联 。9 项 
研究 中 有 7 项 发 现 了 一 个 等 位 基因 与 精神 分 型 症 、 尤 其 是 以 患 亡 想 狂 为 显著 特征 
的 精神 分 裂 症 相 关联 (McGuffin & Sturt, 1986); ew 
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Kenneth S. Kendler 博士 (医学 博士 ) 是 雷 切 尔 布 
朗 银行 精神 病 学 杰出 教授 ,担任 弗吉尼亚 公共 健康 大 
学 (VCU) 弗吉尼亚 精神 疾病 和 行为 遗传 学 研究 所 
(VIPBG) 的 教授 和 主任 之 一 ( 另 一 位 主任 是 Lindon 
Eaves 博士 )。VIPBG 开展 多 学 科研 究 , 则 在 探寻 遗 待 
”和 环境 方面 的 危险 性 因素 对 精神 疾病 和 药物 滥用 障碍 
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| 1972 年 从 加 利 福 尼 亚 大 学 圣 克 得 斯 分 校 获 得 学 士 学 
位 ,1977 年 在 斯 坦 福 大 学 医学 院 闭 得 医学 博士 学 位 。 
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关联 (Alexander 等 人 ,1990)。 即 便 是 存在 关联 ,关联 的 程度 也 是 微弱 的 ,只 能 解释 
精神 分 裂 症 大 约 1% 的 遗传 易 患 性 。 最 近 的 关联 研究 关注 于 候选 基因 ,比如 多 巴 
he ASA SEA ,但 是 还 没有 发 现 可 重复 的 关联 。 

尽管 精神 分 裂 症 是 分 子 遗 传 学 分 析 最 早 进 足 的 行为 领域 之 一 ,但 是 找寻 特定 
基因 证 据 的 进程 一 直 很 缓慢 。20 世纪 80 年 代 期 间 令 人 欣喜 的 是 ,和 新 的 DNA 标 
记 首 次 用 于 寻找 复杂 特征 的 基因 ,一 些 研究 宣布 发 现 了 连锁 ,但 是 这 些 连 锁 无 法 重 
复 实现 。 第 一 个 宣布 是 在 对 冰岛 和 英国 家 庭 内 发 现 了 与 第 5 号 染色 体 上 的 常 染色 
体 显 性 基因 的 连锁 (Sherrington 等 人 ,1988)。 然 而 ,把 其 他 国家 开展 的 5 aia 
的 数据 综合 起 来 ,并 不 能 证 实 这 一 连锁 (McGuffin 等 人 ,1990) 。 网 时 二 

尽管 后 来 研究 者 为 检测 连锁 付出 了 大 量 的 努力 ,包括 在 欧洲 和 北美 都 开展 了 
大 规模 的 合作 研究 ,但 是 依然 礁 以 鉴别 出 与 精神 分 裂 症 有 关联 的 基因 。 在 一 项 涉 216 
及 到 265 个 患 有 多 种 精神 分 裂 症 的 谱系 研究 之 后 ,首次 报告 了 在 第 6 号 染色 体 的 
FOV (6 p24 - 22) 存在 基因 座 (Straub 等 人 ,1995), 另外 两 项 谱系 研究 
(Antonarakis 等 人 ,1995) 以 及 一 项 有 关 成 对 患 病 间 胞 的 研究 (Schwab 等 人 ,1995) 
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均 证 实 了 这 一 结果 ,但 是 其 他 几 项 研究 未 能 证 实 (Riley 和 MeGuffin，2000) 。 研 究 
还 获得 了 其 他 一 些 有 价值 的 结果 ,尤其 是 与 第 13 号 染色 体 (13914. 1 - g32) 和 第 22 
号 染色体 (229g12 - 913) 长 璧 上 的 连锁 。 同 样 也 只 是 部 分 研究 (并 非 所 有 的 研究 ) 支 
持 这 一 结果 。 对 于 结果 不 一 致 的 最 好 解释 就 是 精神 分 裂 症 部 分 归 因 于 作用 较 小 的 
多 重 基因 ,这 些 基 因 中 没有 一 个 是 导致 这 一 障碍 的 充分 和 必要 条 件 。 最 近 一 项 有 
关 196 对 患 病 同 胞 的 研究 得 到 的 结果 与 此 解释 相符 。 此 研究 有 效 地 把 任何 一 个 相 
对 风险 率 达 到 百 分 之 3 及 以 上 的 基因 均 排除 在 80%% 以 上 的 基因 组 之 外 (Williams 
等 人 ,1999) 。 

因此 最 近 研 究 的 焦点 又 一 次 转向 精神 分 裂 症 的 关联 研究 ， 以 能 够 检测 出 作用 
小 的 基因 。 和 要 开 始 这 类 研究 最 明显 的 着 手 点 就 是 考察 所 谓 的 候选 基因 ,它们 对 有 蛋 
日 质 进 行 编码 , 据 认 为 它们 参与 到 精神 分 裂 症 的 神经 生化 过 程 之 中 (O'Donovan & 
Owen, 1999)。 人 们 已 经 知道 治疗 精神 分 裂 症 的 药物 通过 阻 断 脑 中 的 多 巴 胺 受 体 
而 控制 症状 ;一 些 更 新 的 药物 还 阻 断 5 -羟色胺 受 体 尤其 是 SHT? 受 体 。 现 在 大 
量 的 研究 关注 于 被 称 作 为 DRD3 的 多 巴 胺 受 体 基因 和 5HT24 基因 中 常见 的 多 态 
现象 ,通过 元 分 析 证 明了 两 者 作用 虽 小 (可 能 性 比率 小 于 1. 5) ,但 是 都 达到 显著 水 
平 (Williams A, 1997), 5H 2a 基因 位 于 染色 体 139 区 域 ,一 些 连锁 研究 均 涉 
及 到 这 一 区 域 。 


小 结 


“对 于 精神 分 裂 症 ,一 般 人 口 终生 患 病 风险 率 约 为 1% ;无 论 合 养 还 是 分 养 ,一 
等 亲 亲 属 的 患 病 风险 率 为 10%, 异 卵 双 生子 为 17 办 , 同 卵 双 生子 为 48 站。 这 一 结 
果 范 式 表 明 存在 大 量 的 遗传 影响 和 非 共享 家 庭 环境 的 影响 。 遗传 高 风险 研究 以 及 
成 对 双生 子 控制 组 研究 表明 ,遗传 高 风险 组 内 ,出 生 并 发 证 和 儿童 期 的 放 意 问题 可 
以 预测 通常 在 成 年 早期 发 作 的 精神 分 裂 症 。 被 收养 者 研究 法 (就 像 Heston 普 次 进 
行 收养 研究 采用 的 方法 ) 和 被 收养 者 家 庭 法 都 发 现 了 遗传 影响 - 精神 分 裂 症 越 严 
重 ,遗传 性 就 越 高 。 精 神 分 裂 症 的 易 患 性 基因 可 能 与 6 号 .13 5. 22 Beets; 

”多 巴 胺 受 体 基 因 DRD3 和 5 -羟色胺 受 体 SHT 2a 也 起 到 一 定 的 作用 i; ” 


情绪 障碍 


傅 绪 障碍 并 不 简单 地 指 在 人 们 某 一 个 情景 都 可 能 出 现 的 诅 丧 ， 而 是 指 亚 重 的 
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情绪 波动 。 例 如 ,被 诊断 患 有 情绪 障碍 的 人 毕生 自杀 的 风险 率 为 19% (Goodwin 
&. Jamison, 1990), 主要 的 两 种 情绪 障碍 就 是 表现 出 单 相 的 抑郁 障碍 和 包含 抑郁 
和 躁 狂 的 双 相 障碍 。 

单 相 抑郁 障碍 发 作 缓 慢 ,通常 历经 数 周 甚至 数 月 。 每 一 病程 一 般 持 续 几 个 月 
然后 突然 结束 。 典 型 的 特征 包括 情绪 抑郁 ,对 日 常 活动 没有 兴趣 , 饮食 和 睡 虐 失 
调 , 设 精 打 采 ,产生 死亡 或 自杀 的 念头 。 患 单 相 抑郁 障碍 的 人 数 多 得 令 人 吃惊 。 闫 
国 的 最 近 调 查 发 现 ,毕生 患 病 风险 率 约 为 175% ,青春 期 之 后 ,女性 的 患 病 风险 率 要 
高 出 男性 的 两 倍 (Blazer 等 人 ,1994)。 而 且 , 情 况 越 变 越 糟糕 ; 自 二 次 大 战 以 来 新 
一 代 比 老 一 代 的 抑郁 症 患 病 比率 更 高 (Burke 等 人 ,1991)。 这 些 时 间 上 的 趋势 表 
明 存 在 环境 影响 。 

双 相 障碍 ,顾名思义 ,就 是 患者 的 情绪 在 抑郁 这 一 极 和 另 一 极 一 一 躁 狂 之 间 变 
化 。 躁 狂 的 症状 包括 欣 快 . 奢 大 的 自尊 ,无 法 入睡. 话语 过 多 ,思维 过 快 、 易 分 心 、 多 
动 以 及 行动 不 顾 后 果 。 躁 狂 一 般 是 突然 开始 并 突然 结束 ,持续 数 天 至 数 月 。 因 此 
有 时 很 难 给 躁 狂 下 诊断 。DSM -区 分 了 工 型 双 相 障 碍 和 下 型 双 相 障碍 。 前 者 有 
明显 的 躁 狂 阶段 ,后 者 躁 狂 阶段 不 太 明 显 。 双 相 障 碍 的 普遍 性 要 远 低 于 单 相 抑 胡 
障碍 ,成 年 人 口中 发 病 率 约 为 1% 并 且 没 有 性 别 差 异 (Kessler 等 人 ,1994)。 


家 庭 研究 


70 年 的 家 庭 研究 表明 情绪 障碍 患者 的 一 等 亲 亲 属 的 患 病 风险 呈 增 高 趋势 
(Slater & Cowie, 1971). 20 世纪 60 年 代 以 来 ,研究 者 已 经 将 单 相 抑郁 症 和 双 
相 抑 邦 症 区 分 开 来 。 对 十 几 项 有 关 双 相 抑 郁 症 的 家 庭 研究 进行 总 结 回顾 ,可 以 得 
出 一 等 亲 亲 属 患 病 风 险 率 约 为 8% ,基础 率 为 1%(McGuffin & katz, 1986), 7 项 
单 相 抑郁 症 的 研究 中 ,家庭 成 员 患 病 风险 率 为 9% ,而 基础 率 约 为 3%( 图 11.4)。 
与 前 面 所 提 到 的 该 疾病 发 生 的 频数 相 比 ,这 些 研究 得 出 的 患 病 风险 率 较 低 "因为 
这 些 研究 主要 研究 重度 抑郁 症 , 通常 需要 住院 治疗 。 人 
员 的 患 病 风险 率 全 距 大 ,这 可 能 反映 了 诊断 标准 上 的 差异 。 A AE 
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双 相 抑郁 症 可 能 是 一 种 更 为 严重 的 情绪 障碍 (McGuffin & Katz，1986) 。 在 家 庭 
研究 中 进行 基本 的 多 元 分 析 发 现 , 对 于 患 单 相 抑 郁 症 的 先 证 者 ,其 亲属 患 双 相 抑郁 
证 的 风险 率 不 会 因此 而 增 大 (从 上 述 回顾 可 知 低 于 1%) ,但 是 对 于 患 双 相 抑郁 症 
的 先 证 者 ,其 亲属 患 单 相 抑郁 症 的 风险 率 就 变 大 了 (11%)。 如 果 我 们 假定 双 相 抑 
邦 症 是 更 严重 的 抑郁 症 , 那 么 这 个 模型 可 以 解释 为 什么 双 相 抑郁 症 的 家 庭 风险 率 
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图 11.4 情绪 障碍 的 家 族 研 究 


更 高 ,为 什么 双 相 抑郁 症 先 证 者 有 过 多 的 亲属 患 单 相 抑郁 症 ,为 什么 单 相 抑郁 症 先 
证 者 的 亲属 中 患 双 相 抑郁 症 者 并 不 多 。 下 可 能 该 连续 体 就 是 正常 翡 伤 情绪 的 延 全 
(Vrendenberg, Flett, & Krames, 1993), 

单 相 抑 郁 障碍 可 细 分 为 哪些 亚 型 ? 长 久 以 来 ,研究 者 试图 将 抑郁 症 划分 为 反 
应 性 (由 事件 所 引发 ) 和 内 源 性 ( 源 自 个 体内 部 ) 两 种 类 型 。 家 庭 研究 不 能 证 实 这 一 
分 类 方式 。 尽 管 研 究 者 期 望 内 源 性 抑郁 症 比 反应 性 抑郁 症 具 有 更 强 的 家 庭 性 ,但 
TA RGR DP A ELEM CR &. Weissenburger, 
1994), 
存在 着 这 样 一 种 差异 ,如 果 双 亲 之 一 在 20 岁 之 前 首次 发 分 者 证 ,那么 子女 
将 患 单 相 抑郁 症 的 可 能 性 翻 一 倍 (Weissman 等 人 ,1988)。 有 趣 的 是 ,如 果 儿 童 期 
患 抑郁 症 , 家 庭 相 似 性 并 不 会 增加 (Harrington，Rutter，& Fombonne， 1996), 
儿童 期 抑郁 症状 具有 家 庭 相似 性 可 能 主要 归 因 于 共享 环境 (Thapar & McGuffin, 
1996)。 还 有 一 种 比较 理想 的 划分 方法 就 是 依据 患者 对 药物 的 反应 。 因 为 有 证 据 
表明 某 些 特 定 的 抗 抑郁 药物 在 家 庭 内 部 产生 一 定 的 治疗 效果 (Tsuang & Faraone. 
1990) 。 
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双生 子 研究 


双生 子 的 研究 结果 证 明 遗 传 对 情绪 障碍 有 很 大 的 影响 。 对 早期 的 双生 子 研 
究 .尤其 是 病 重 接受 住院 治疗 的 案例 进行 总 结 , 得 到 同 卵 双生 子 和 异 卵 双 生子 在 单 
相 抑 郁 症 方面 的 平均 一 致 性 分 别 为 40 外 和 1L1 吕 (Allen，1976) 。 双 生子 在 双 相 抑 
郁 症 上 的 平均 一 致 性 分 别 为 72% 和 40% (3 11.5) 。 后 来 对 单 相 抑郁 症 和 双 相 抑 
郁 症 同时 进行 研究 ,得 出 同 卵 双生 子 和 异 卵 双 生子 在 单 相 抑 郁 症 上 的 一 致 性 分 别 
为 43% FO 18% , WABHIABGE AI EE SPH 62% FO 8% (Bertelsen, Harvald, &. 
Hauge，1977)。 另 外 两 项 有 关 住 院 的 单 相 抑郁 症 患 者 的 双生 子 研究 得 出 的 结果 与 
前 者 相似 , 同 卵 双生 子 和 异 卵 双生 子 的 平均 一 致 性 分 别 为 42% A 20% (McGuffin 220 
等 人 ,1996; Torgersen，1986) 。 根 据 报告 ,有 12 对 同 卵 双生 子 被 分 开 抚 养 ,其 中 
每 对 至 少 有 1 人 患 有 单 相 抑郁 症 。 这 12 对 中 有 8 对 (67%%) 都 同样 患 有 单 相 抑郁 
证 (Bertelsen，1985 1) 。 
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1.5 双生 子 情绪 障碍 的 近似 结果 
略 轻 一 些 的 单 相 抑郁 症 的 遗传 影响 似乎 槛 小 一 些 。 例 如 ,基于 人 群 总 体 抽 取 
的 女性 双生 子 样本 , 30% 的 个 体 被 诊断 一 度 患 有 单 相 抑 郁 症 (Kendler 等 人 ， 
1992a) 。 问 卵 和 乔 卵 双生 子 在 该 抑郁 症 上 的 一 致 性 分 别 为 49% FN 42%, RIK 
些 一 致 往 不 能 襄 明 丝毫 的 遗传 影响 ,但 易 患 性 阅 值 分 析 估 计 出 中 等 大 小 的 遗传 影 
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啊 。 把 最 初 的 访谈 以 及 第 二 轮 的 评估 获得 的 信息 汇总 起 来 ,进行 再 分 析 , 发 现 遗 传 
影响 的 更 强 证 据 。 作 者 据 此 认为 人 口 调查 所 作 的 抑郁 症 诊断 不 大 可 靠 。 数 量 遗 传 
学 研究 中 的 这 种 不 可 靠 会 夸大 非 共 享 或 “残余 ?环境 的 方差 。 因 此 进行 两 轮 评估 有 
助 于 减 小 测量 误差 , 亦 可 提高 对 抑郁 症 遗 传 率 的 估计 (Kendler，Gruenberg，& 
Kinney, 1994), 其 他 的 证 据 也 证 实 了 抑郁 症 越 严重 ， 其 遗传 影响 就 更 大 
(McGuffin 等 人 ,1994,1996; Kendler 等 人 ,1999)。 双 生子 研究 中 , 非 选择 性 样本 
正 前 范围 内 的 抑郁 症状 仅仅 表现 出 中 等 程度 的 遗传 影响 ， 

与 精神 分 裂 症 的 研究 一 样 ,对 双 相 抑郁 症 方面 情况 不 同 的 同 卵 双生 子 的 子女 
进行 了 研究 (Bertelsen，1985) 。 与 精神 分 裂 症 的 研究 结果 一 样 ,未 患 病 双生 子 -- 
万 的 子女 和 患 病 双 生子 一 方 的 子女 患 情绪 障碍 的 风险 率 都 为 10%。 这 一 结果 意 
味 着 同 卵 双 生子 中 未 患 双 相 抑郁 症 的 一 方 将 此 病 的 易 患 性 遗传 给 子女 的 程度 与 患 
病 方 一 样 。 


收养 研究 


情绪 障碍 的 收养 研究 结果 复杂 难 辨 。 有 一 项 研究 了 71 名 患 有 广义 情绪 障 
碍 的 被 收养 者 (Wender 等 人 ,1986)。 先 证 者 387 名 有 血缘 关系 的 亲属 中 8% 串 
有 情绪 障碍 ,而 控制 组 344 名 有 血缘 关系 的 亲属 中 5% 患 有 情绪 障碍 ,前 者 的 串 
病 风险 率 只 是 略 高 于 后 者 。 先 证 者 的 亲属 的 醒酒 比率 更 高 一 点 (5% 对 2%) , 试 
图 自杀 和 自杀 成 功 的 比率 也 更 高 些 (7% 比 1%)。 另 外 两 项 收养 研究 以 抑 和 都 症 
的 医院 记录 为 基础 ， 并 没有 发 现 遗 传 影响 (Cadoret 等 人 ,1985; von A 
人 ,1983)， 

et 一 项 收养 研究 的 对 象 为 忠 双 相 抽 部 定 的 被 收养 当 ， 发 现 更 有 力 的 证 据 支 221 
持 遗 传 影响 (Mendlewicz & Rainer，1977)。 患 双 相 抑郁 症 的 被 收养 者 的 亲生 
父母 患 此 病 的 比率 为 7%, 但 是 控制 组 父母 的 患 风 险 率 为 0。 与 家 庭 研 究 结果 
相同 , 患 双 相 抑 郁 症 的 被 收养 者 的 亲生 父母 患 单 相 抑 郁 症 的 比 宰 t21H) 高 于 
控制 组 被 收养 者 的 父母 (2%)。 这 一 结果 表明 这 两 种 障碍 六 没 光 遗像 寺 的 着 
蜡 。 双 相 抑 郁 症 患者 和 控制 组 被 收养 者 的 养父 母 在 情绪 障碍 的 患 病 比 率 上 没 
有 什么 差异 。 = = 

总 而 言 之 ,情绪 障碍 的 遗传 学 研究 结果 并 不 如 精神 分 裂 症 那么 明确 ,可 能 因为 
诊断 上 存在 重大 问题 ( 详 见 Tsuang & Faraone, 1990), 无 论 如 何 , 研 究 一 ir Az Fil, 
双 相 抑郁 症 存在 遗传 影响 。 0 
影响 。 
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基因 的 测定 


几 十 年 来 ,发 现 女 性 患 单 相 抑郁 症 的 风险 率 更 大 ,导致 人 们 得 出 假设 , 即 单 相 
抑郁 症 可 能 与 X 染色体 上 的 显 性 基因 有 关 。 正 如 第 三 章 中 所 解释 的 ,女性 从 他 们 
的 母亲 那里 遗传 一 条 或 者 两 条 X 染色 体 上 的 基因 ,而 男性 仅仅 遗传 母亲 X 染色 体 
上 的 基因 。 尽 管 起 初 有 研究 报告 了 由 X 染色 体 上 的 基因 引发 的 抑郁 症 和 色盲 之 间 
有 连锁 (第 三 划 ) ,但 是 X 染色 体 的 DNA 标记 研究 未 能 证 实 这 一 连锁 (Baron 等 人 ， 
1993)。 父 亲 把 单 相 和 双 相 抑郁 症 遗 传 给 儿子 是 很 常见 的 ,这 可 以 质疑 和 染色体 连 
ee. MH ,正如 前 面 提 到 的 , 双 相 换 郁 症 没有 表现 出 性 别 差异 。 因 此 连锁 似 
平 是 不 可 能 的 (Hebebrand，1992) 。 

1987 年 ,研究 者 报告 了 在 宾 儿 法 尼 亚 州 与 外 界 没 有 遗传 联系 的 “ 旧 规 阿 米 什 
A? (Old Order Amish) 社 区 双 相 抑郁 症 和 第 11 号 染色 体 标志 有 连锁 (Egeland 等 
人 ，1987)。 遗 司 的 是 ,其 他 研究 并 不 能 重复 验证 这 一 有 公共 影响 的 结果 。 对 原先 
的 谱系 增加 了 一 些 数 据 并 进行 了 追踪 研究 ,没有 找到 连锁 的 证 据 , 后 来 就 否定 了 原 
先 的 报告 (Kelsoe 等 人 ,1989) 。 

最 初 的 这 些 错误 给 我 们 寻找 情结 障碍 的 基因 提供 了 警示 ， 几 项 研究 表明 双 相 
抑郁 症 和 第 18 号 染色 体 上 的 标记 有 连锁 ,但 是 很 难 对 这 些 结 果 做 出 合理 的 解释 。 
因为 不 同 的 研究 团体 报告 的 “有 意义 区 域 " 不 同 ,这 些 区 域 遍布 于 第 18 号 染色 体 的 
不 同 部 位 。 还 有 研究 报告 了 第 4 号 染色 体 (4p16) .第 12 号 染色 体 (12g23 - 24) ,第 
16 号 染色 体 (16p13) 和 第 21 号 染色 体 (21g22) 的 连锁 (Craddock & Jones, 1999), 

与 精神 分 裂 症 的 情况 一 样 ,现在 已 经 开展 大 量 研究 以 期 发 现 与 候选 基因 的 关 
联 。 其 中 最 能 引起 研究 者 关注 的 是 对 5 -羟色胺 转运 体 进 行 编码 的 ASERT 基因 ， 
这 种 蛋白 与 脑 突 触 的 5 -羟色胺 再 摄取 有 关 。 这 些 突 触 是 像 百 忧 解 ( 氟 西 汀 ) 这 类 222 
选择 性 5 -羟色胺 再 摄取 抑制 (SSRD 发 挥 抗 抑郁 的 场所 。 这 类 药物 既 可 以 缓解 抑 
郁 症 状 ,又 可 以 使 得 易 感 者 突 发 这 一 病症 。 引 人 注意 的 是 有 几 项 研究 认为 情绪 障 
得 与 ASERT 或 其 启动 区 的 多 态 性 有 一 定 关系 。 还 需要 对 大 规模 的 独立 样本 开展 
深入 的 研究 以 验证 这 些 结论 。 


小 结 


家 庭 研 究 . 双 生子 研究 和 收养 研究 提供 了 一 致 的 例证 说 明 遗 传 对 双 相 情绪 障 
碍 的 影响 。 单 相 情 绪 障碍 的 遗传 影响 不 是 很 明显 ,尽管 严重 的 抑郁 症 ( 例 如 需要 住 
院 的 抑郁 症 ) 与 早 发 抑郁 症 ( 但 不 是 儿童 期 抑郁 症 ) 表 现 出 较 大 的 遗传 影响 。 双 相 
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抑郁 症 似乎 是 一 种 更 为 严重 的 抑郁 症 。 无 论 是 患 病 方 的 子女 还 是 未 患 病 -一 方 的 子 
女 , 在 患 双 相 抑郁 症 方面 不 一 致 的 同 卵 双生 子 的 子女 的 情绪 障碍 叫 病 风险 率 都 是 
10%, 已 经 有 研究 报告 了 某 些 连锁 和 候选 基因 的 关联 ,但 是 需要 进一步 的 重复 
验证 。 


焦虑 障碍 


三 泛 而 言 的 焦虑 障碍 包括 焦虑 ( 丽 惧 障碍 .广泛 性 焦虑 障碍 和 芍 怖 证 ) 或 老 为 
避免 焦虑 而 作出 的 努力 (执著 一 强迫 障碍 )。 所 谓 恐 息 障碍, 往往 是 周 期 性 的 恐惧 
突然 出 乎 意料 地 发 作 , 通 常会 持续 几 分 钟 ， 义 慢 发 作 常常 使 得 患者 害怕 身 处 某 个 
可 能 会 导致 更 多 恐惧 发 作 的 情境 (广场 铠 怖 症 , 字 面 的 意思 就 是 ;,* 害 怕 市 场 凡 。， er 
泛 性 焦虑 障碍 是 指 一 种 更 为 慢性 的 弥散 性 焦虑 状态 ,其 特征 就 是 会 产生 过 度 的 日 
无 法 控制 的 焦虑 。 已 ' 怖 症 害 怕 特 定 的 刺激 ,比如 身 居 高 处 的 型 怖 ( 丽 高 症 ) 和 身 处 
封闭 环境 的 恐怖 ( 幽 闭 恐怖 证) 或 者 对 社会 情境 的 恐怖 (社交 迎 怖 症 )， 而 至 于 执 
善 一 强迫 症 , 个 体 在 强迫 观念 的 驱使 下 如 果 不 完成 一 些 动作 就 会 产生 焦虑 。 例如 ， 
在 保持 卫生 的 强迫 观念 的 驱使 下 会 反复 洗手 ， 

焦虑 障 查 通常 不 如 精神 分 裂 症 或 严重 抑郁 障碍 的 影响 严重 ,但 却 是 最 为 常见 
的 一 种 心理 疾病 (Kessler 等 人 ,1994) ,并 且 还 会 引发 其 他 障碍 ， 如 著名 的 抑 邦 症 和 
本 条 。 尽 管 总 人 口中 7 昕 的 人 毕生 至 少 会 经 历 一 次 恐惧 的 袭击 ,但 是 恐惧 症 的 患 
病 风险 率 约 为 3%(Kessler 等 人 ,1994)。 其 他 几 种 焦虑 障碍 亦 很 常见 ， 广泛 性 焦虑 
暗 但 患 病 风险 率 为 5% :特殊 下 怖 病 的 患 病 风 险 率 为 11% ;社区 丽 怖 患 病 风 险 率 为 

”113%, 执 著 一 强迫 症 为 3%， 妇 性 在 丽 惧 障碍 .广泛 性 焦虑 障碍 .特殊 的 恐怖 上 的 223 
患 病 风 险 率 是 男性 的 两 倍 。 n han 

与 精神 分 裂 症 \ 情 绪 障碍 相 比 ,有 关 焦虑 障碍 的 遗传 学 研究 相当 少 。 “对 整个 焦 
虑 障碍 的 家 庭 研究 发 现 了 家 庭 相 似 性 (Marks，1986) , 两 项 小 规模 的 双 些 学 研究 
以 临床 样本 为 基础 ,认为 存在 遗传 影响 (Slater & Shields, 19695" Totgérseri, 
1383) ,向 男 外 两 项 双生 子 研究 以 总 人 口 为 基础 没有 发 现 遗 传 影响 CAndrews SPA, 
1990; Allgulander, Nowak, & Rice, 1991)。 不 过 ， 第 三 项 规模 更 大 的 以 大口 为 
基础 的 女性 双生 子 研究 提供 了 有 效 的 遗传 率 证 据 , 即 便 从 寅 泛 意 义 上 界定 这 种 障 
但 也 发 现存 在 遗传 影响 (Kendler 等 人 ,1992a) 。 研究 结果 复杂 的 局 面 可 能 至 少 部 
分 归 因 于 对 表现 型 的 界定 。 对 于 特殊 的 焦虑 障碍 ,获得 的 遗传 影响 证 据 也 是 混杂 
不 清 的 。 对 加 有 恐惧 症 障碍 并 接受 住院 治疗 的 先 证 者 进行 了 一 项 家 庭 研 究 , 发 现 
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一 等 亲 亲 属 患 病 风险 率 为 25%% ,控制 组 为 2% (Crowe 等 人 ,1983) ,近期 的 研究 证 
实 了 了 巩 相 障碍 具有 家 庭 倾向 性 (Weissman，1993) 。-- 项 有 关 丽 惧 障 碍 的 双生 子 研 
究 中 , 同 煞 双生 子 和 异 卵 双生 子 的 一 致 性 比率 分 别 为 31% 10% (Torgersen, 
1983) 。 尽 管 另 一 项 以 非 临 床 样 本 为 基础 的 双生 子 研究 并 没有 发 现 遗 传 影响 的 证 
据 (Andrews 等 人 , 1990)。 以 临床 为 基础 的 研究 支持 存在 遗传 影 啊 的 观点 
(Blattner 等 人 ,1997)。 家 庭 研 究 表明 了 蕊 惧 障 但 和 广场 恐怖 症 之 间 是 相关 联 的 ,但 
是 恐 慢 障 碍 和 广泛 性 焦 虚 障碍 之 则 并 没有 关系 (Noyes 等 人 ,1986) 。 

广泛 性 焦虑 障碍 也 是 家 族 性 的 ,一 等 亲 亲 属 患 风险 率 为 20%( 远 高 于 一 般 人 
群 5% 的 患 病 风险 率 ) ,市 恐 慢 障碍 的 患 病 风 险 率 并 没有 因此 而 提高 (Noyes 等 人 ， 
1987)。 两 项 双生 了 于 研究 结果 认为 不 存在 遗传 影响 (Andrews 等 人 , 1990; 
Torgersen，1983), 另 一 项 研究 认为 存在 中 等 程度 的 遗传 影响 (Kendler 等 人 ， 
1992b) 。 

对 于 广场 妃 怖 证 除外 的 特殊 垄 怖 症 , 最 近 的 家 庭 研 究 发 现 一 等 亲 亲 属 的 患 风 
险 率 为 31% ,控制 组 为 11%(Fyer 等 人 ,1990)。 社 交 现 怖 症 也 表现 出 家 庭 相 似 性 
(Reich & Yates,1988)。 对 女性 双生 子 进行 了 社交 下 怖 研究 ,发 现存 在 中 等 程度 
的 遗传 影响 。 同 卵 双生 子 的 一 致 性 为 24%, 异 卵 双生 子 为 15% (Kendler 等 人 ， 
1992c) 。 对 于 轻 度 孔 惧 症 , 尽 管 非 选择 性 样本 的 双生 子 研究 表明 存在 遗传 影响 ,但 
并 没有 对 确诊 的 恐惧 症 开 展 大 量 的 双生 子 研 究 (Rose & Ditto, 1983), 

对 于 执著 一 强迫 症 (OCD) ,家 庭 研究 得 出 了 许多 不 同 的 结果 ,原因 在 于 诊断 标 
准 不 同 以 及 没有 加 人 控制 组 (Carter，Pauls， 必 Leckman, 1995), OCD 还 没有 上 收 
养 研究 方面 的 数据 。OCD 的 双生 子 研究 表 明 存 在 一 些 遗 传 影响 ,但 是 这 些 研究 样 
本 规模 太 小 而 不 能 保证 结果 的 可 信和 度 (Carey 和 Gottesman, 1981), ZEaEIKS RRA 
群 中 选取 有 OCD 症状 的 双生 子 进行 研究 ,并 没有 得 到 遗传 影响 的 证 据 (Andrews 224 
等 人 ,1990)。 研 究 者 不 采用 分 类 法 ,而 采用 维度 方法 对 非 选 择 双生 子 样本 的 OCD 
症状 进行 研究 ,得 到 的 遗传 率 为 中 等 大 小 (Clifford, Murray, & Fulker, 1984). 
总 之 ,现在 还 不 太 清 楚 遗 传 对 OCD 的 影响 。DSM -于 中 尽管 依据 先前 遭受 的 导致 
死亡 或 者 严重 受伤 的 事件 ,如 战争 ,袭击 或 者 自然 灾害 的 创伤 性 事件 来 诊断 创伤 后 
应 激 障 得 (PTSD), 它 仍然 将 创伤 后 应 激 障 碍 归 为 焦虑 障碍 。PTSD 症状 包括 量 新 
经 历 创 伤 ( 强 迫 性 记忆 以 及 恶 梦 ) 和 和 否认 经 历 过 创伤 (情绪 麻木 )。 据 一 项 调查 估 
计 , 一 生 中 经 历 一 次 PTSD 时 期 的 风险 大 约 为 1% (Davidson 等 人 ,1991)。 当 然 对 
于 经 历 过 创伤 的 人 来 说 风险 要 高 得 多 。 例 如 ,飞机 失事 之 后 ,一 半 的 幸存 者 会 患 有 
PTSD(Smith 等 人 ,1990)。 越 南 战争 结束 许多 年 后 ,美国 老兵 中 大 约 10% 的 仍然 
遭受 PTSD 之 苦 (Weiss 等 人 ,1992)。 对 创伤 的 反映 存在 着 个 别 差异 ,其 中 部 分 归 
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四 于 家 庭 因素 。 一 般 而 言 患 精神 机 能 障碍 的 成 员 越 多 的 家 庭 , 其 家 庭 成 员 更 有 ny 
能 遭受 PTSD HHE (McFarlane, 1989) , 竺 别 是 更 多 患 有 焦虑 障碍 (Davidson， 
Smith, & Kudler，1989) 。 对 参加 越南 战争 的 双生 子 老兵 进行 研究 ,发现 遗传 对 
PTSD 有 影响 (True 等 人 ,1993)， 

对 焦虑 障碍 的 分 子 遗 传 学 研究 极 少 ,可 能 因为 遗传 影响 的 证 据 不 是 很 明确 。 
对 于 OCD, 一 些 团体 已 经 着 手 于 候选 基因 的 研究 ,除了 5 -羟色胺 转运 体 (5- 
HTTLPR)9] 能 是 一 个 例外 (Bengel 等 人 , 1999), 至 今 还 没有 令 人 信服 的 结果 
(Sobin & Karayiorgou，2000) 。 对 于 恐惧 障碍 ,已 经 有 研究 采用 了 候选 基因 的 方 
法 (Crowe 等 人 ， 1997) 和 系统 的 基因 组 科 查 (Knowles 等 人 ,1998) ;但 是 这 些 研 究 
涉及 的 家 庭 数 量 相对 较 少 ,得 出 的 结果 不 具有 普遍 性 ， 


其 他 类 型 的 障碍 


正如 前 面 提 到 的 ,DSM -寺中 包含 了 其 他 多 种 障碍 ,但 是 对 于 这 些 障 得 的 遗传 
学 原理 几乎 是 一 无 所 知 。 然而 ,遗传 学 对 躯体 形式 障碍 和 进食 障碍 进行 研究 了 并 
在 初期 阶段 获得 了 一 些 有 意义 的 研究 结果 。 

对 于 躯体 形式 障碍 ,心理 冲突 引起 身体 (躯体 ) 症 状 ,比如 胃痛 。 躯体 形式 障碍 
包括 躯体 化 障碍 . 疑 病症 以 及 转换 性 障碍 。 躯体 化 障碍 会 出 现 多 重症 状 , 但 没有 阴 
显 身体 上 的 病因 。 疑 病症 患者 担心 将 会 患 上 某 种 疾病 。 转 换 性 障碍 以 前 被 称 作为 
扶 斯 底 里 ,患者 会 出 现 特殊 功能 失常 ,如 没有 身体 病因 的 竣 疾 。 家 庭 研究 .双生 子 
研究 和 收养 研究 发 现 躯体 形式 障碍 表现 出 一 些 遗 传 影响 (Guze，1993) . 躯体 形式 
障碍 的 女性 患者 远 多 于 男性 患者 , 且 在 女性 患者 身上 表现 出 很 强 的 家 庭 相 似 性 ;而 225 
为 性 患者 的 家 庭 反 社会 性 的 风险 率 则 更 高 (Guze 等 人 , 1986; Lilienfeld, 1992) 
一 项 收养 研究 认为 女性 躯体 形式 障碍 和 男性 的 反 社 会 行为 之 间 的 联系 可 能 源 于 中 
传 (Bohman 等 人 ,1984) , 被 收养 的 躯体 形式 障碍 女性 患者 的 亲生 父亲 出 现 反 社 
会 行为 和 柄 酒 的 比率 更 高 。 

进食 障碍 包括 神经 性 厌食 症 ( 过 度 节食 和 回避 食物 ) 和 神经 性 贪 食 症 ( 无 节制 
地 吃喝 ,随后 又 发 生 呕 吐 )。 这 两 种 情况 最 常见 于 青春 期 的 少女 以 及 第 轻 次 性 人 
群 。 进 食 障碍 似乎 发 生 于 家 庭 内 (Spelt & Meyerm, 1995). 尽管 一 些 家 庭 研 究 发 
现 有 进食 障碍 患者 的 家 庭 患 情绪 障碍 的 风险 率 更 高 ， 但 这 是 两 种 相互 独立 的 障碍 
(Rutter 等 人 ,1999) 。 关 于 进食 障碍 的 第 一 份 双 生子 研究 发 现 ， [SPREAD 
双生 子 在 厌食 症 上 的 一 致 性 分 别 为 59% 和 8%。 这 一 结果 意味 着 存在 很 强 的 遗传 





影响 (Treasure & Holland，1991) 。 相 反 , 贪 食 症 并 没有 表现 出 遗传 影响 , 同 卵 双 
生子 的 一 致 性 为 36%, 异 卵 双生 子 的 一 致 性 为 38%, 这 一 结果 表明 存在 共享 家 许 
环境 的 影响 。 对 非 选 择 性 双生 子 进行 了 一 项 研究 ,发 现 进食 障碍 的 症状 共有 中 等 
大 小 的 遗传 率 , 贪 食 症 障碍 又 与 之 不 同 , 显示 出 中 等 大 小 的 共享 家 庭 环 境 影 响 
(Rutherford 等 人 ,1993) 。 不 过 还 需要 更 多 的 研究 来 解释 这 一 问题 ,因为 其 他 两 项 
双生 子 研究 发 现 遗 传 对 禽 食 症 有 一 些 影 响 (Fichter & Noegel, 1990; Kendler 等 
人 ,1991; 亦 见 Bulik 等 人 ,2000) 。 万 为 突出 的 是 ,对 Kendler 及 其 同事 (1991) 研 究 
中 的 双生 子 再 访谈 的 结果 进行 分 析 之 后 ,研究 者 认为 贪 食 症 是 一 种 遗传 障碍 ,但 是 
诊断 的 可 信和 度 低 (Bulik，Sullivan，&& Kendler, 1998)。( 对 相同 的 个 体 进行 两 次 
访谈 ,表示 诊断 一 致 性 的 Kappa 系数 并 不 高 ,为 0. 28。) 对 贪 食 症 所 进行 的 基于 人 
口 总 体 的 双生 子 研 究 在 方法 上 受到 了 质疑 ,尤其 涉及 到 宽泛 的 ,不 精确 的 诊断 万 法 
(Fairburn, Cowen, & Harrison, 1999), 

遗传 对 厌食 症 的 影响 很 大 , 获得 的 研究 证 据 促进 了 几 项 分 子 遗 传 学 的 研究 。 
针对 某 些 候选 基因 ,研究 者 已 经 得 到 了 一 些 有 意义 的 发 现 ,其 中 包括 对 5 -羟色胺 
受 体 进行 编码 的 候选 基因 SHT2a (Collier & Sham，19977 和 5HT2c, FREE 
步 探 讨 并 重复 验证 这 些 研 究 发 现 (Grice，2000; Ziegler 等 人 ,1999) 。 


小 结 


焦虑 的 遗传 学 研究 刚刚 起 步 , 得 到 的 结果 还 比较 混乱 。 研 究 者 已 经 发 现 证 据 
说 明 遗 传 对 恐惧 障碍 .广泛 性 焦虑 障碍 .执著 一 强迫 症 和 创伤 后 应 激 有 影响 。 对 于 226 
DSM - 玉 中 的 其 他 类 型 的 障碍 ,尽管 已 经 有 报告 认为 遗传 对 躯体 形式 障碍 和 进食 
障碍 ,尤其 是 厌食 症 存 在 着 影响 ,但 还 没有 有 关 遗 传 学 研究 的 报导 。 


儿童 期 障碍 

一 般 在 成 年 期 诊断 出 精神 分 裂 症 .情绪 障碍 和 焦虑 障碍 。 其 他 的 障碍 出 现 于 
儿童 期 。 第 八 章 中 讨论 了 智力 落后 .学 习 障 碍 和 沟通 障碍 。DSM -地 记录 的 儿童 
期 首发 的 其 他 障碍 包括 弥散 性 发 育 障碍 (如 孤独 症 ) .注意 缺陷 和 破坏 性 行为 障碍 
(如 注意 缺陷 多 动 障 碍 .品行 障碍 ) .痉挛 障碍 (如 妥 瑞 障碍 ) 和 排泄 障碍 (如 遗尿 
症 )。 据 估计 四 名 儿童 中 就 有 一 名 被 确诊 有 障碍 (Cohen 等 人 ,1993) ,五 名 儿童 中 


就 有 一 名 患 有 中 度 或 重度 障碍 (Brandenburg，Friedman， 必 Silver，1990)。 直 到 
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最 近 遗 传 学 研究 才 开始 关注 这 些 儿 童 期 障碍 (Rutter 等 人 ,1999) 。 


韧 独 证 曾 经 被 看 作为 精神 分 裂 症 在 儿童 期 的 表现 ,但 是 现在 认为 这 是 一 个 独 
立 的 障碍 ,具有 社会 关系 异常 ,沟通 缺陷 和 刻板 行为 特征 。 按 照 传统 的 诊断 标准 ， 
此 病 相 对 少见 ,每 10 000 个 人 中 有 3 到 6 个 人 患 此 病 。 男 孩 的 发 生 率 通常 是 女孩 
的 几 售 。 绝 大 多 数 孤 独 症 儿童 语言 发 展 迟 滞 , 多 数 表现 出 认 知 缺陷 。 最 早 认 为 是 
环境 因素 导致 了 孤独 症 , 或 者 是 父母 对 待 孩 子 冷漠 .采取 拒绝 态度 ,或 者 脑 部 遭受 
损伤 。 遗 传 似乎 不 是 很 重要 ,因为 没有 关于 孤独 症 儿 童 的 父母 也 患 孤 独 症 的 报道 ， 
同胞 患 病 风 险 率 仅 约 为 3% Bi) 6% (Bolton 等 人 ,1994; Smalley, Aaarnow, & 
Spence, 1988). ify 0.03 到 0. 06 的 比率 远 远 大 于 一 般 人 口 患 风险 率 (0, 000 3) 
的 100 倍 ,这 一 差异 说 明 存 在 很 强 的 家 族 相 亿 性。 孤独 症 儿童 的 父母 并 不 患 有 孤 
独 症 ,其 中 的 原因 是 孤独 症 个 体 很 少 会 结婚 生子 。 

1977 年 开始 了 第 一 项 系统 的 关于 孤独 症 的 双生 子 研究 ,这 一 研究 改变 了 孤独 
症 是 由 环境 引起 的 观点 (Folstein & Rutter, 1977), 11 对 同 卵 双生 子 中 有 4 对 同 
时 都 患 有 孤独 症 , 而 10 对 异 卵 双生 子 中 没有 出 现 这 种 情况 。 如 果 扩 大 诊断 标准 、 
将 认 知 障碍 包含 在 内 ,一 致 性 比率 则 分 别 从 35% 和 0 上 升 到 82% 和 10%。 双 生子 
对 都 串 有 孤独 症 的 话 , 那 他 们 就 更 有 可 能 患 言 语 和 语言 障碍 以 及 社会 交往 困难 。 227 
一 项 研究 对 双生 子 样本 追踪 至 成 年 期 ， 发 现 社 会 关系 的 问题 非常 突出 (LeCouteur 
等 人 , 1996)。 其 他 两 项 双生 子 研究 得 到 了 相同 的 结果 (Bailey 等 人 , 1995; 
Steffenburg 等 人 ,1989) ,成 对 同 卵 双生 子 的 
人 TIR: 

”基于 这 些 双 生子 和 家 庭 研究 ,对 孤独 症 的 看 法 有 了 急剧 变化 。 不 再 被 视 为 环 
境 因 素 导 致 的 障碍 ， 现在 将 之 视 为 最 具有 遗传 性 的 心理 障碍 之 一 一 (Rutter 等 人 ， 
1993) 。 一 项 国际 合作 连锁 研究 发 现 了 位 于 第 7 号 染色 体 (7g31 - 33) EE 
据 ( 国 际 弧 独 症 分 子 遗 传 研究 会 ,1998)。 其 他 研究 团体 也 支持 谤 一 结果 ;其 带 包 措 
一 项 由 美国 多 个 中 心 进行 的 研究 (孤独 症 连 锁 合 作 研究 ,1999) AES k 
(Beck 等 人 ,1999) 和 第 15 号 染色 体 (Cook 等 人 ， 1998) 上 也 获得 河 客 的 发 现 , 杀 过 
有 一 项 研究 并 没有 证 实 这 些 连 锁 (Risch 等 人 ,1999) 。 are 





注意 缺陷 和 破坏 性 行为 障碍 


DSM -KW 把 注意 缺陷 和 破坏 性 行为 障碍 归 在 一 起 是 有 意义 的 , 因为 它 包括 了 
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两 种 障 隆 , 一 种 是 注意 缺陷 多 动 障碍 ,似乎 有 很 强 的 遗传 性 , 另 一 种 是 品行 障碍 , 当 
不 伴随 过 多 活动 或 注意 缺陷 时 , 它 仅 具 有 中 等 程度 遗传 性 。 尽 管 所 有 此 类 儿童 在 
学 习 上 自我 控制 时 有 困难 ,但 是 绝 大 多 数 在 进 人 学 校 之 前 均 会 取得 不 小 的 进步 。 这 
些 未 能 学 会 自我 控制 的 儿童 常常 出 现 破坏 性 .冲动 性 和 攻击 性 行为 ,难以 适应 学 校 
生活 。 

根据 DSM -六 的 界定 ,注意 缺陷 多 动 障碍 (ADHD)? 是 指 儿 童 极其 好 动 ,注意 广 
BERRA ,行为 冲动 。 北 美 ADHD 的 流行 率 估计 值 非常 高 ,小 学 生 大 约 为 4%, 且 男 
孩 大 大 多 于 女孩 (Barkley，1990; Moldin，1999) 。 欧 洲 的 精神 病 学 家 已 经 想 要 采 
取 更 加 严格 的 诊断 方法 ,强调 多 动 行为 不 仅 严重 .发 生 于 任何 情境 ,而 且 强 调 时 发 
并 且 不 伴随 有 高 度 焦 虑 (Taylor，1995) 。 还 无 法 确切 知道 诊断 方法 严格 和 宽松 各 
目 所 带 来 的 利 与 观 。 然 而 ,概念 意义 上 的 ADHD 通常 持续 到 青春 期 ,大 约 三 分 之 
一 会 持续 到 成 年 期 (Klein & Mannugza, 1991). 

双生 于 研究 已 经 获得 非常 一 致 的 结果 , 即 无 论 采用 问卷 (Goodman & 
Stevenson, 1989; Silberg 等 人 , 1996) 还 是 用 标准 化 的 详细 访谈 (Eaves 等 人 ， 
1996) 测 量 多 动 ， 无 论 将 多 动作 为 连续 分 布 的 特征 来 处 理 (Thapar, Hervas, & 
MecGuffin，1995) 还 是 作为 一 种 临床 诊断 (Gillis 等 人 ,1992) ， 遗传 对 多 动 有 着 很 强 
的 影响 。 将 这 些 研究 结果 综合 起 来 ,研究 者 估计 出 遗传 率 高 于 70% (Thapar A, 

”1999) ,无 论 把 ADHD 视 为 障碍 还 是 连续 体 ,此 估计 值 均 适用 (Levy 等 人 ,1997)。 
这 一 数值 意味 着 ADHD 的 遗传 分 量 要 大 于 除却 孤独 症 之 外 的 其 他 儿童 期 精神 机 
能 障碍 。 尽 管 至 今 收养 研究 还 相当 少 , 而 且 方 法 学 上 有 相当 大 的 局 限 性 
(McMahon, 1980) ;但 是 这 些 研究 在 一 定 程度 上 支持 遗传 影响 ADHD 的 假设 ( 例 
an, Cantwell, 1975), 
品行 障碍 的 遗传 学 研究 得 出 的 结果 与 ADHD 有 很 大 的 不 同 。DSM -对 品 

行 障碍 制定 的 标准 包括 攻击 .损坏 财物 .欺骗 或 偷窃， 以 及 其 他 严重 的 违规 行为 ， 如 
离 家 出 走 。 大 约 5% 到 10% 的 儿童 和 青少年 符合 这 些 诊断 标准 ， 男孩 的 人 数 再 次 
大 大 超过 女孩 (Cohen 等 人 ,1993; Rutter 等 人 ,1997b)。 综合 许多 早期 青少年 犯 
非 鸭 双生 子 研究 数据 ,得 出 同 卵 双生 子 和 异 卵 双生 子 的 一 致 性 比率 分 别 为 87% 和 
72%, 这 与 ADHD 的 结果 不 同 。 这 一 比率 表明 仅 存 在 中 等 程度 的 遗传 影响 229 
(McGuffin & Gottesman, 1985), 发 一 项 双生 子 研究 也 支持 该 结论 。 该 研究 让 参 
加 过 越南 战争 的 美国 退伍 军人 报告 自己 青少年 时 候 的 反 社 会 行为 (Lyons 等 人 ， 
1995)。 最 近 对 男性 青少年 进行 的 一 项 双生 子 研究 采用 了 一 种 名 为 次 类别 分 析 
(latent class analysis) 的 新 技术 ,可 用 它 来 解释 研究 者 假定 的 潜在 类 别 所 表现 出 的 
证 状 形式 (Eaves 等 人 ,1993)。 有 一 种 类 别 同 时 具有 ADHD 和 品行 障碍 的 症状 ， 
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研究 发 现 遗 传 对 此 类 别 有 很 大 的 影响 (Silberg 等 人 ,1996)。 与 此 截然 不 同 的 是 ， 
-单纯 "的 品行 障 和 但 ( 役 有 多 动 行为 ) 几 乎 没有 显著 的 遗传 影响 ,而 是 受到 很 强 的 共 
享 环 境 影响 (Silberg 等 人 ,1996) 。 不 过 ,一些 双生 子 研 究 对 青少年 正常 样本 中 违 
法 行为 和 品行 障碍 的 症状 进行 分 析 , 发 现存 在 遗传 影响 (McGuffin & Thapar, 
1997; Row，198)。 汲 一 项 妍 究 分 析 了 被 收养 儿童 的 攻击 性 品行 障碍 ,发 现 他 们 的 
亲生 母亲 精神 机 能 障碍 患 病 风险 率 高 (Jary & Stewart, 1985), 

现 已 发 表 的 研究 结果 存在 的 某 些 不 一 致 可 能 归 因 于 反 社 会 行为 的 异 质 性 。 例 
如 , 几 项 双生 子 研 究 发 现 攻击 性 反 社 会 行为 比 非 攻 击 性 反 社 会 行为 更 具有 遗传 性 
(Eley, Lichtenstein, &. Stevenson, 1999)。 如 果 青 少年 违法 只 出 现 于 青春 期 并 不 
持续 到 成 年 期 ,那么 环境 对 风险 率 的 影响 可 能 最 强 。 相 反 , 对 于 早期 出 现 的 反 社 会 
行为 ,如 果 伴 随 有 多 动 行为 并 且 具 有 持续 到 成 年 期 而 成 为 反 社 会 人 格 障碍 的 高 倾 
同性 ,那么 遗传 效应 可 能 最 强 (DiLalla & Gottesman，1989) 。( 参 见 第 12 BAK 
障碍 中 对 反 社会 人 格 障碍 的 讨论 。) 研 究 一 致 认为 遗传 对 ADHD 有 巨大 的 影响 ,这 
就 9| 发 分 子 遗 传 学 研究 高 潮 的 到 来 (Thapar 等 人 ,1999)。 现 在 有 几 个 研究 中 心 正 
在 进行 同胞 配对 连锁 研究 ,不 过 目前 最 大 的 兴趣 集中 于 候选 基因 关联 研究 。 有 几 
个 研究 团体 已 经 报告 与 多 巴 胺 受 体 基 因 (DRDY ) 的 多 态 性 有 关联 的 证 据 。 尽 管 证 
据 并 不 太一 致 ,但 是 还 有 一 些 报告 称 与 多 巴 胺 转运 体 基因 (DATI ) 的 多 坊 性 有 关 
联 (Curran & Asherson, 出 版 中 ) 。 


其 他 障碍 


TRIE (尿床 ) 常 见于 4 岁 之 后 ， 男孩 的 患 风 险 率 约 为 1%, Bt 8%. F 
期 的 家 庭 研究 发 现存 在 着 大 量 的 家 庭 相 似 性 (Hallgren，1957) 。 两 项 小 型 的 双生 
子 研究 发 现存 在 很 强 的 遗传 影响 (Bakwin，1971; Hallgren， 1957; McGuffin 等 
入 ,1994)。 以 总 人 口 为 基础 ,对 2 900 对 3 岁 双生 子 开展 了 大 规模 研究 ;发 Pe ff 
对 男孩 控制 膀胱 有 善 中 等 程度 的 影响 (遗传 率 为 33% — HRAN g 230 
(遗传 率 为 10%) (Butler, Galsworthy, &. Plomn, 待 出 版 )。 iia oi ai E 
”痉挛 障碍 是 指 某 些 肌肉 (尤其 是 面部 肌肉 ) 不 Sachi mes ; IFA FIL! 
遗传 学 研究 一 直 关 注 于 最 为 严重 的 一 种 障碍 , ewes. 妥 瑞 症 很 坚 见 (的 
0.476) ,而 单纯 的 抽动 则 常见 的 多 。 家 庭 研究 表明 单纯 痉挛 几乎 没有 家 庭 相似 性 
然而 ,如 果 先 证 者 具有 慢性 妥 瑞 症 的 严重 抽动 特征 ,那么 其 亲属 患 各 种 痉挛 症 的 风 
险 率 就 增 大 了 (Pauls，1990) , 患 强迫 症 (Pauls 等 人 ,1986) 和 ADHD ( Pauls. 
Leckman, & Cohen, 1993) 的 风险 率 也 提高 了 。 有 关 妥 瑞 症 的 双生 子 研究 发 现 同 
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卵 双 生子 的 一 致 性 为 53%%, 异 卵 双生 子 为 8 中 (Price 等 人 ,1985)。 至 今 还 没有 打 
开 分 子 遗 传 学 研究 的 局 面 。 尽 管 已 经 有 研究 发 现 受 瑞 症 与 和 多巴胺 受 体 基因 
(DRD4 site 不 确定 的 关联 (Grice 等 人 ,1996), 但 是 这 -一 结果 需要 进一步 的 重复 
验 I 正 。 炙 有 人 研究 发 现 妥 瑞 症 与 其 他 多 巴 胺 受 体 基因 ,比如 DRD2 和 DRD3 HZA 
有 六 He. (Ab = ddi 的 支持 (Rutter SE A 19999), A) ys Se ait, Pa Et: 

彻 夺 的 基因 组 扫描 ,已 经 有 效 地 排除 了 一 个 对 受 瑞 症 有 中 等 到 高 度 影响 的 基 
EA a E i 


小 结 


遗传 学 研究 已 经 开始 用 来 研究 儿童 期 出 现 的 障碍 。 双 生子 研究 表明 孤独 症 

有 着 很 高 的 遗传 性 。DSM -的 注意 缺陷 和 破坏 性 行 ee 
daca PE 前 者 表现 出 很 强 的 遗传 性 ,后 者 表现 出 的 遗传 影响 更 小 ,而 受 

到 更 大 的 共享 环境 影响 ,还 有 一 些 证 据 表明 遗尿 症 和 慢性 抽动 症 也 受到 遗传 


BN] 
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Antia Thapar 242° -F 3k 4 mR EK SR Se 
的 教 楼 ,主要 研究 儿童 和 青少年 的 精神 疾病 。 她 在 卡 
wi RAT RR BLIGE ST LEFF oy Hee 
EIS. Hee BR Ma KH PH Re eS 
Je AS SE FA. Peter--MeGuftin dé ge Hh PH AE SD 
ROWE tte Xe OEE, SEL Se 
和 青少年 时 期 精神 疾病 症状 ;她 进入 量 彻 斯 特大 学 之 
后 组 建 了 曼彻斯特 双生 子 伏 记 处 ,登记 了 3 000: 对 学 
BTR AEF Ha Bea te fe Ba Se ee REIL E Pa ae a he A 
MEW HE, WARRE TO Ee ag Re 
接触 过 许多 ADHD ILS MGA DARA T eS 

a DAE RAR AAEM DF AS ab agp apes, Fe EE ES 
缺 隐 多 动 障碍 的 分 子 遗 信和 学 研究 。1999 eek ok oe a BE ee eS Hh 
廊 法 研究 儿 香 期 精神 疾病 及 其 特征 的 遗传 学 基础 。 她 现在 正 从 事 ADHD ae ain ak 
和 青少年 精神 疾病 等 方面 的 遗传 学 研究 ， 
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并 发 障碍 


从 遗传 上 来 看 各 种 心理 障 得 存在 多 大 程度 的 区 别 ? 也 就 是 影响 其 一 障碍 的 基 
二 元 全 不 同 于 影响 男 一 种 障 得 的 基因 还 是 这 些 基因 有 所 重 闪 ? a 可 用 多 元 遗传 学 
研究 ( 见 附录 ) 来 回答 这 一 基本 问题 。 

精神 分 裂 症 和 双 相 抑郁 症 是 少数 在 遗传 上 可 能 有 明显 区 别 的 心理 障 得 ， 精神 
分 裂 症 患者 的 亲属 患 双 相 抑郁 症 的 风险 率 不 会 因此 而 增 大 。 例 如 ,成 对 同 卵 双生 
子 的 一 方 患 有 精神 分 裂 症 , 另 一 方 患 精神 分 裂 症 的 可 能 性 为 50%, 但 是 患 双 相 抑 231 
郁 症 的 风险 率 不 会 因此 而 增 大 。 然而 ,还 不 太 清楚 精神 分 裂 症 与 其 他 情绪 障碍 在 
遗传 上 的 区 别 (Crow，1994)。DSM -提出 一 种 名 为 精神 分 裂 情 感 障碍 的 混合 
类 型 。 

在 不 太 严 重 的 障碍 之 间 可 能 有 和 遗传 重 琶 。 例 如 ,同时 患 有 两 种 或 更 多 的 心理 
障碍 雪 比 仅 患 有 一 种 心理 障碍 更 为 普遍 。 美 国 (国家 共 病 病 调查 》 研 究 了 8 000 Z, 
成 人 ,发 现 报告 患 某 一 种 障碍 的 人 ,其 中 80% 同 时 报告 患 有 另外 一 种 障碍 (Kessler 
等 人 ,1994) 。 这 些 并 发 障碍 ( 常 称 为 共 病 ) 集 中 发 作 于 数量 相对 较 少 的 人 群 中 。 报 
告 同时 患 有 三 种 或 更 多 障碍 的 人 当中 ,14% 的 人 报告 的 障碍 占 所 有 已 知 障碍 的 一 
半 以 上 。 该 群体 还 倾向 患 有 最 严重 的 障碍 。 

这 些 同 时 发 作 的 障碍 确实 是 不 同 的 吗 ? 或 者 ,这 一 发 现 是 对 现 有 诊断 体系 的 
质疑 吗 ? 诊断 体系 是 以 症状 的 表现 型 描述 为 基础 而 不 是 依据 病因 ， 遗传 学 研究 为 
诊断 体系 考察 病因 上 的 证 据 提 供 了 新 希望 。 正 如 附录 所 解释 的 ,对 双生 子 和 收养 
数据 进行 多 元 遗传 学 分 析 可 以 确定 影响 一 一 个 特征 的 基因 是 否 也 会 影响 男 六 个 特 
征 。 例 如 ,影响 焦虑 的 基因 与 影响 抑郁 的 基因 的 重 又 程度 如 何 ? ee ad | 
究 表明 存在 着 相当 的 重合 ， 因为 根据 焦虑 选择 的 先 证 者 非常 可 能 还 区 有 和 ABSE, 
通过 家 庭 研究 (例如 Noyes 等 人 ,1987) 和 双生 子 研究 (例如 Torgersehs 109003 
更 ,如 果 选 取 的 先 证 者 患 有 焦虑 症 但 没有 抑郁 症 , 其 亲属 患 焦虑 证 的 风险 提高 信 
对 抑郁 症 没有 影响 。 然 而 诊断 焦虑 时 一 般 并 不 将 抑郁 症 排除 在 外 。 基于 群体 的 双 
生子 研究 表明 易 感 广泛 性 焦虑 和 单 相 抑郁 症 的 基因 是 重 全 的 (Kendler 等 人 ， 
1992b) ,儿童 期 和 青少年 时 期 的 焦虑 和 抑郁 症 症状 的 双生 子 研究 支持 这 一 结论 
(Eley 心 Stevenson, 1999; Thapar & McGuffin, 1997), 一 项 双生 子 研究 分 析 了 
儿 种 障碍 的 共 病 问题 ,发 现 有 两 组 共享 遗传 基因 的 证 据 。 其 中 一 组 因素 作用 于 单 
相 抑郁 症 和 广泛 性 焦虑 ,而 另外 一 组 作用 于 铠 怖 .恐惧 症 和 偏食 症 C(Kendler 等 人 ， 
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1995), 
尽管 现 有 的 障碍 诊断 方法 认为 存在 共 病 ,但 是 障 得 间 的 这 种 重 登 可 能 有 误导 。 
例如 ,大 多 数 患 抑郁 症 的 人 也 患 有 广泛 性 焦虑 , 换 句 话 来 说 就 是 抑郁 和 焦虑 症状 部 
分 证 明了 相同 的 潜在 易 患 性 。 另 一 方面 ,许多 患 有 特殊 恐惧 的 病人 根本 就 没有 表 
现 出 抑郁 。 如果 考虑 到 更 多 的 特殊 焦虑 障碍 ,就 有 可 能 得 到 一 个 更 加 复杂 的 遗传 
一 般 性 和 特殊 性 范式 。 

然而 根据 现 有 的 诊断 模式 ,来 自 不 同 障碍 的 遗传 一 般 性 证 据 意味 着 如 果 我 们 
发 现 某 特定 的 基因 与 广泛 性 焦虑 有 关 , 那 么 我 们 可 以 预测 同样 这 些 基因 可 能 也 与 232 
抑郁 症 有 关 。 分 子 遗 传 学 研究 能 够 对 基因 的 重 登 进行 最 直接 的 检测 。 如 果 发 现 了 
基 一 独特 障碍 的 基因 ,那么 这 些 基因 是 只 与 此 障碍 有 关 , 还 是 与 其 他 障碍 也 有 关 
联 ? 障碍 之 间 一 定 程度 的 并 发 支持 后 一 种 假设 。 如 同 广泛 性 焦虑 与 抑郁 症 的 基因 
重 全 ,如 果 发 现 像 广泛 性 焦虑 与 抑郁 症 之 间 的 这 种 遗传 重 双 是 广泛 存在 ,那么 将 会 
使 精神 机 能 障碍 的 诊断 发 生 重大 改变 。 


总 结 


精神 机 能 障碍 是 行为 遗传 学 研究 中 最 活跃 的 领域 。 家 庭 研究 、 双 生子 研究 和 
收养 研究 通常 都 显示 出 遗传 影响 ,尤其 是 严重 的 障碍 ,例如 精神 分 裂 症 和 双 相 情结 
障 但 。 尽 管 还 不 清楚 具体 是 哪些 基因 ,研究 者 依然 努力 去 鉴别 它们 。 就 此 而 言 精 
神 机 能 障碍 也 是 行为 遗传 学 研究 最 活跃 的 领域 . 

总 人 口中 精神 分 裂 症 的 毕生 患 病 风险 率 约 为 1% ,无 论 合 养 还 是 分 养 情况 ,一 
等 杀 杀 属 患 病 风 险 率 为 10%, 异 及 双生 子 为 15 儿 , 同 卵 双生 子 为 50%。 双 生子 和 
收养 研究 都 发 现存 在 大 量 的 遗传 影响 ,但 是 同 卵 双生 子 50% 的 一 致 性 亦 为 环境 因 
素 的 重要 性 提供 了 充分 的 证 据 。 尽 管 不 止 一 个 研究 中 心 报 告 有 所 发 现 (如 在 染色 
体 6p.13q 和 22g 上 ), 但 是 连锁 研究 至 今 尚 无 定论 。 对 候选 基因 ,如 :DRD3 和 
SHT2a 的 天 联 研究 也 获得 积极 的 结果 。 总 之 ,具有 重大 效应 的 单 基因 很 可 能 稀少 
或 者 根本 不 存在 ,以 及 精神 分 裂 症 的 遗传 易 患 性 很 可 能 由 多 重 基 因 引 起 。 

两 种 严重 的 情绪 障碍 包括 单 相 抑郁 症 和 双 相 障碍 。 家 庭 ,双生 子 和 收养 研究 
数据 给 出 了 相同 的 结论 , 即 遗 传 会 影响 双 相 障 碍 。 直 至 今日 ,对 单 相 抑郁 症 所 受 的 
遗传 影响 研究 还 比较 少 。 然 而 ,一 系列 基于 总 人 口 的 双生 子 研究 表明 单 相 抑 郁 症 
存 仁 着 遗传 作用 。 也 有 证 据 表 明 更 严重 的 抑郁 症 ( 如 需要 住院 治疗 的 抑郁 症 ) 和 较 
早 发 作 的 抑郁 症 ( 但 非 儿 童 期 抑郁 症 ) 表 现 出 很 强 的 遗传 影响 。 双 相 障 碍 的 连锁 研 
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究 得 出 不 一 致 的 结果 ,与 精神 分 裂 症 一 样 ,似乎 与 那些 作用 小 的 多 重 基因 有 关 ， 

焦虑 障碍 的 遗传 学 研究 少 于 精神 分 裂 症 或 情绪 障碍 ,上 且 研 究 结 果 更 加 复杂 ， 
发现 一 些 遗 传 影响 恐 悍 症 、 广 泛 性 焦虑 和 创伤 后 应 激 障 查 的 证 据 。 遗 传 对 执著 -一 
剖 旭 症 的 影响 还 不 可 能 得 出 明确 的 结论 。 尽 管 两 项 双生 子 研究 分 析 了 非 选择 性 样 
本 多 正常 铠 悍 ,并 且 发 现 了 一 些 遗 传 影响 ,但 是 关于 特殊 恐怖 的 玩 传 学 还 知之 233 
RD. 

一 巩 双 生子 研究 和 一 项 收养 研究 发 现 遗 传 会 影响 舰 体形 式 障碍 。 一 项 有 关 进 
食 障 得 的 临床 双生 子 研究 证 明了 有 趣 的 假设 , 即 大 食 症 表现 出 遗传 影响 ， MARE 
RACHA HG EFAA OAR R ERARE HOARS ZA. SAN 
没有 其 他 精神 机 能 障碍 的 遗传 学 研究 报告 。 

仕 儿 童 期 出 现 的 障碍 仅 在 最 近 才 得 到 了 遗传 学 研究 的 关注 。 最 引信 注目 的 是 
现 独 症 的 遗传 学 研究 结果 。 二 十 年 前 曾 认 为 孤独 症 是 由 环境 造成 的 障碍 ， PIER 
生子 研究 表明 它 是 最 具 遗 传 性 的 障碍 之 一 ,并 且 最 初 的 连锁 研究 结果 具有 一 定 的 
MB. DSM -V 鸭 注意 缺陷 和 破坏 性 行为 障碍 类 别 包括 具有 遗传 性 的 注意 缺陷 多 
TDRSS 这 一 类 别 还 包括 品行 障碍 ,此 障碍 表现 出 中 等 程度 遗传 影响 和 极 高 的 共 
享 环境 影响 。 遗 尿 症 和 慢性 抽动 症 似 乎 表现 出 遗传 影响 。 

计 多 障碍 会 一 起 发 作 , 尤 其 是 那些 不 太 严 重 的 障碍 。 多 元 遗传 学 钱 究 表明 障 
R ZAMRSSSI UBER. 闻 宁 分 子 遗 传 学 研究 能 够 证 明 与 一 种 障碍 有 关 
的 基因 一 般 也 与 其 他 障碍 有 关联 ,就 会 对 精神 机 能 障碍 的 诊断 产生 革命 性 的 影响 。 
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如 果 有 人 向 你 打听 某 人 是 什么 样 的 人 ,你 可 能 会 描述 各 种 人 格 特征 , 尤 其 会 描 234 
述 极端 的 行为 表现 .。“Jennifer 充满 活力 .很 善于 交际 并 且 遇 事 沉 着 镇 静 .”“Steve 
认真 谨慎 ,文静 但 性 子 急躁 。” 遗 传 学 研究 者 之 所 以 加 入 人 格 研 究 的 行列 , 那 是 因为 
在 心理 学 领域 内 ,人 格 总 是 作为 研究 正常 范围 内 的 个 别 差异 和 的 主要 范畴 ,而 对 异常 
范围 的 研究 则 是 精神 机 能 障碍 的 研究 范畴 。 各 种 人 格 特征 都 是 行为 上 相对 持久 不 
变 的 个 别 差异 ,表现 为 不 随时 间 和 情境 的 变化 而 变化 (Pervin & John, 1999), 20 
世纪 70 年 代 , 对 是 否 存在 人 格 开展 了 一 场 学 术 和 争论 ,这 场 争论 使 人 们 联想 到 天 性 
与 教养 的 争论 。 一 些 心理 学 家 主张 ,行为 更 多 地 与 情境 因素 而 非 人 有 关 。 但 是 现 
在 普遍 接受 的 观点 就 是 两 者 都 重要 并 且 会 相互 影响 (Kenrick & Funder, 1988; 
Rowe, 1987) 。 认 知 能 力 ( 见 第 9 章 和 第 10 章 ) 也 符合 持久 不 变 的 个 别 差异 这 一 定 
义 , 但 是 通常 将 它 与 人 格 区 分 开 来 。 除 了 认 知 能 力 , 另外 一 个 定义 的 争论 就 是 气 
质 , 有 些 研究 者 (如 Buss & Plomin, 1984) 认 为 这 种 出 现在 生命 早期 的 人 格 特征 可 
能 更 具 遗 传 性 。 然 而 ,对 气质 的 界定 多 种 多 样 (Goldsmith 等 ,1987) ,另外 这 里 并 
不 强调 气质 与 人 格 之 间 的 假设 区 别 。 

人 格 遗 传 学 研究 相当 广泛 ， 在 几 本 著作 (Csttell 1982; Eaves, Eysenck, & 
Martin, 1989; Loehlin, 1882; Loehlin & Nichols, 1976) 和 好 几 百 篇 的 研究 论文 中 
都 有 所 介绍 。 我 们 仅 将 纵览 这 些 丰 富 文献 ,其 中 部 分 原因 在 于 它 的 基本 信息 相当 简 
单 ;基因 对 人 格 的 个 别 差异 起 着 主要 作用 ,尤其 用 自 陈 问 卷 进行 评估 时 这 种 作用 更 
加 明显 。 在 简单 回顾 以 前 的 研究 结果 之 后 ,我 们 将 介绍 人 格 和 人 格 障碍 的 遗传 学 研 235 
究 所 得 出 的 其 他 一 些 发 现 , 还 会 介绍 与 人 格 有 关 的 特定 基因 的 最 新 研究 报告 。 

动物 人 格 的 遗传 学 研究 主要 集中 于 一 些 特征 ,如 恐惧 和 活动 水 平 。 其 中 一 些 
研究 在 第 5 章 中 已 经 作 了 介绍 。 正 如 第 6 章 所 介绍 的 ,动物 研究 特别 有 助 于 识别 
与 人 格 有 关 的 特定 基因 。 正 如 第 7 章 所 说 的 动物 研究 特别 有 助 于 功能 性 基因 组 研 
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究 ,这 种 研究 可 发 现 基因 如 何 影响 行为 。 本 章 将 专门 介绍 人 类 的 人 格 。 


日 陈 问 卷 


绝 大 多 数 人 格 的 遗传 学 研究 都 对 青少年 和 成 人 实施 了 自 陈 问卷 。 这 些 问 卷 包 
括 几 十 个 到 几 百 个 的 项 目 ,例如 ,“ 当 我 遇 到 不 熟悉 的 人 通常 会 害 姜 , 或 “我 很 容易 
生气 "“。 人 们 对 此 类 问题 的 反应 相当 稳定 ,甚至 过 了 几 十 年 都 不 会 改变 (Costa &. 
McCrae, 1994), 

20 年 前 进行 了 一 项 里 程 碑 式 的 研究 ,涉及 到 将 近 800 对 青少年 双胞胎 和 所 十 

”种 人 格 特征 ,并 得 出 两 个 经 得 住 时 间 检 验 的 结论 (Loehlin & Nichols, 1976), 4 
一 ,几乎 所 有 的 人 格 特征 都 表现 出 中 等 大 小 的 遗传 率 。 这 个 结论 可 能 会 使 人 感到 
惊讶 ,因为 你 可 能 以 为 某 些 特征 的 遗传 率 要 高 于 其 他 特征 。 第 二 ,环境 变异 确实 很 
重要 ,但 实际 上 所 有 的 环境 变异 使 得 在 同一 个 家 庭 里 长 大 的 孩子 各 不 相向 。 这 种 
环境 效应 被 称 为 非 共享 环境 。 第 二 个 结论 同样 令 人 惊讶 ,因为 自 弗 洛 伊 德 以 来 的 
人 格 理论 一 直 主 张 父母 养育 在 人 格 发 展 上 起 着 重要 作用 。 我 们 将 在 第 15 章 继 续 
讨论 这 一 重要 发 现 。 | 

人 格 的 遗传 学 研究 主要 涉及 人 格 的 五 大 特征 ,也 被 称 为 五 因素 模型 (FFM) ,这 
些 特征 洱 盖 了 人 格 的 许多 方面 (Goldberg，1990) 。 其 中 研究 得 最 充分 的 要 数 外 倾 
性 和 神经 过 敏 。 外 倾 性 包括 社会 性 .冲动 性 和 活泼 性 。 神 经 过 敏 ( 情 绪 不 稳定 性 ) 
包括 情绪 化 .焦虑 和 易 妈 性。 这 两 个 特征 加 上 FFM 的 其 他 三 个 特征 , 取 名 称 的 首 
个 字母 就 组 成 缩写 词 OCEAN。 这 五 个 特征 就 是 :对 经 验 (文化 ) 的 开放 性 ,认真 性 
(遵从 .成 就 意志 ), 外 倾 性 .宜人 性 ( 讨 人 喜欢 .友善 ) 和 神经 过 敏 。 

表 12. 1 总 结 了 外 倾 性 和 神经 过 敏 方面 的 遗传 学 研究 (Loehlin, 1992) 。 最 近 
五 年 ,在 五 个 国家 进行 了 大 规模 的 双生 子 研究 ,总 的 样本 规模 沟 24 090 对 双生 子 ， 
结果 表明 存在 中 等 程度 的 遗传 影响 。 同 卵 双 生子 之 间 的 相关 天 约 为 . 50, 蛋 卵 双 生 
子 之 间 的 相关 为 . 20。 分 养 的 双生 子 研究 也 表明 存在 着 遗传 影响 ,外 倾 性 的 收养 研 
究 结果 亦 然 。 神 经 过 敏 的 收养 研究 所 发 现 的 遗传 影响 要 低 于 双 符 子 研究 的 结 236 
果 一 一 实际 上 ,兄弟 姊妹 之 间 的 研究 数据 表明 根本 没有 遗传 影响 。 收 养 研 究 的 遗 
传 率 之 所 以 低 于 双生 子 研究 ,可 能 是 因为 非 加 性 遗传 变异 , 它 使 同 卵 双 生子 间 的 相 
似 性 超过 一 等 亲 亲 属 间 相似 性 的 两 倍 (Eaves 等 人 ,1998，1999，Plomin 等 人 ， 
1998) 。 也 可 能 由 于 特殊 的 环境 影响 使 得 同 卵 双生 子 相似 性 更 高 (Plomin & 
Caspi，1999)。 对 双生 子 和 收养 设计 进行 了 模型 拟 合 分 析 , 结 果 表 明 外 倾 性 的 遗传 
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率 估计 值 约 为 50%, 神 经 过 敏 约 为 40% (Loehlin, 1992)， 遗传 率 估计 人 和 值 远 低 于 
100% ,这 意味 着 环境 因素 非常 重要 ,但 是 正如 前 面 所 提 到 的 ,环境 的 这 种 影响 几 平 
完全 归 因 于 非 共享 环境 效应 。 


表 12.1 外 倾 性 和 神经 过 敏 的 双生 子 研究 .家庭 研究 和 收养 研究 结果 


相 天 
亲 属 类 型 
外 倾 性 PES LAB 

合 养 同 卵 双生 子 .51 . 46 
GIP IPRA F . 18 . 20 
分 养 同 路 双 生子 . 38 . 38 
分 养 异 卵 双 生子 . 05 . 23 
亲生 父母 与 子女 .16 re 
养父 母 与 子女 . 05 

同 W . 20 . 09 
收养 的 兄弟 姊妹 a .11 


资料 来 源 , Loeblin (1992), 


全家 对 五 因素 模型 的 其 他 三 个 特征 的 遗传 学 研究 相当 少 , 人 格 研究 所 估计 出 
来 的 遗传 率 一 般 都 在 30% 到 50%% 范 围 内 (图 12.1). 同样 因为 至 今 没 有 标准 的 测 
量 工具 ,不 同 研究 用 不 同方 法 测量 了 经 验 的 开放 性 ,认真 性 和 宜人 性 。 对 被 认为 与 
该 三 个 特征 有 关 的 人 格 量 表 所 获得 的 家 庭 、 双 生子 和 收养 的 数据 进行 了 模型 拟 合 
总 结 , 得 到 经 验 开放 性 的 遗传 率 估计 值 为 45%, 认 真性 为 38% ,宜人 性 为 35% 
(Loehlin, 1992)。 首 次 运用 专门 评估 FFM 诸 因素 的 测量 工具 进行 了 遗传 学 研究 ， 
遗传 40% 这 一 研究 发 现 除 了 宜人 性 的 遗传 率 比 较 低 
(12%), 合 养 双 生子 和 分 养 双生 子 的 遗传 率 估 计 
值 相似 (Bergeman 等 人 ,1993)。 较 近期 的 双生 子 
研究 发 现 五 因素 模型 所 有 因素 都 相似 地 寡 着 中 等 
大 小 的 遗传 率 (Jang, Livesley, &: Vernon, 
1996)。 此 外 ,尽管 对 FFM DARSA 
分 析 支 持 了 五 因素 模型 的 层级 结构 ;但 是 根据 两 
图 12.1 通过 自 陈 问卷 评估 人 格 特征 ”个 双生 子 样本 ,每 个 分 量 表 都 有 一 个 'FFM 诸 因 
得 到 的 得 传 结果 极为 相似 ,这 就 表明 素 无 法 解释 的 独特 遗传 方差 (Jang 等 人 ,1998) 。 
Je 
差 几 乎 都 不 归 因 于 共享 环境 的 影响 。 ” 佳 分 析 水 平 吧 ? 多 元 遗传 学 研究 表明 缩小 关注 
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范围 将 会 有 助 于 我 们 更 好 地 理解 这 一 问题 ,因为 FFM 每 个 因素 内 部 的 子 特 征 表 
现 出 该 因素 其 他 子 特征 所 不 具有 的 独特 遗传 变异 (Loehlin，1992)。 例 如 ,外 倾 
性 既 包 括 社 交 性 .冲动 性 和 活 浅 性 又 包括 活动 性 .支配 性 和 感觉 寻求 等 不 同 特 
征 。 遗 传 学 研究 都 曾 注 意 过 这 些 特征 ,但 是 远 不 如 对 外 倾 性 和 神经 过 敏 这 些 更 
为 一 般 性 的 特征 的 关注 。 此 外 ,还 有 其 他 的 理论 对 人 格 进行 了 划分 。 例 如 ,最 
近 , 神 经 生理 导向 的 理论 将 人 格 分 为 四 个 不 同 的 领域 :寻求 新 奇 , 避 免 伤 害 . 奖 党 
依赖 和 坚持 性 (Cloninger，1987)。 对 这 些 特征 的 双生 子 研 究 得 到 了 相似 的 结果 
(Stallings 等 人 ,1996) 。 已 经 提出 了 几 种 人 格 发 展 的 理论 ,并 且 有 证 据 表 了 明 遗 传 
对 这 些 理论 各 自强 调 的 不 同 特征 均 有 影响 (Kohnstamm,， Bates，& Rothbart, 
1989)。 感 觉 寻 求 不 仅 与 外 倾 性 有 关 , 还 与 认真 性 有 关 (Zuckerman，1992) ,之 所 
以 特别 引起 关注 ,是 因为 在 该 领域 第 一 次 报道 了 特定 基因 和 正常 人 格 的 关联 (后 
面 将 要 谈 及 ) 。 两 项 大 规模 的 双生 子 研究 测量 了 一 般 的 感觉 寻求 ,发 现 遗 传 率 约 
为 60% (Fulker, Esyenck, &. Zuckerman, 1980; Koopmans 等 人 ,1995)。 一 项 同 
卵 双 生子 分 养 的 研究 结果 亦 证 明 存 在 大 量 的 遗传 影响 ,得 册 的 相关 为 . 54 
(Tellegen 等 人 ,1988) 。 感 觉 寻 求 本 身 可 以 划分 成 以 下 成 分 ,诸如 去 抑制 (通过 238 
像 聚 会 这 样 的 社会 活动 寻求 感觉 ) ,寻求 刺激 (希望 从 事 身 体 方面 的 冒险 活动 )， 
寻求 体验 (寻找 精神 和 感觉 上 的 新 奇 体验 ) 和 易 庆 倦 ( 不 能 容忍 重复 的 经 历 )。. 上 
述 每 一 个 分 量 表 都 表现 出 中 等 大 小 的 遗传 率 。 多 元 遗传 分 析 表 明 分 量 表 的 之 间 
重 登 效应 在 很 大 程度 上 归 因 于 遗传 因素 (Eysenck，1983) 。 

和 运用 人 格 问卷 进行 的 遗传 研究 得 出 的 最 令 人 惊讶 的 发 现 就 是 ,所 研究 的 许多 
特征 都 表现 出 中 等 大 小 的 遗传 影响 。 例 如 ,对 领导 特征 的 首次 行为 遗传 分 析 亦 得 
到 相同 的 结果 模式 (Johnson 等 人 ,1998) 。 同 样 令 人 惊讶 的 是 , 自 陈 问卷 评估 还 没 
有 发 现 遗 传 率 低 或 遗传 率 为 零 的 特征 。 果 真如 此 吗 ? 要 回答 此 问题 的 途径 就 是 用 
目 陈 问 卷 以 外 的 其 他 工具 来 测量 人 格 ， En 
陈 测量 造成 的 。 


其 他 人 格 测量 工具 ery sigd 


了 最 近 在 德国 和 让 兰 对 近 一 和 干 对 成 年 双生 子 进行 了 研究 ,采用 自 陈 问卷 和 同伴 
评定 来 测量 FFM fy ARIA (Riemann, Angleitner, & Strelau, 1997); 每 个 双 
生子 的 人 格 由 两 个 同伴 评定 。 同 伴 评定 之 间 的 平均 相关 为 . 61, 这 一 结果 表明 对 于 
每 个 双生 子 人 格 的 评定 具有 极 大 的 一 致 性 。 同 伴 评定 与 双生 子 的 自 陈 评定 间 的 相 
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关 为 .55。 图 12.2 给 出 了 根据 目 陈 数据 和 两 名 同伴 的 评定 平均 值得 到 的 双生 子 分 
析 结 果 。 自 陈 评定 的 结果 与 其 他 研究 相似 ， 令 人 感到 兴奋 的 是 ,同伴 评定 也 显示 
出 显著 的 遗传 影响 ,虽然 这 种 影响 要 稍 弱 于 自 陈 评定 。 而 且 多 元 遗传 分 析 表 有 明 自 
陈 评定 和 同伴 评定 与 许多 相同 的 遗传 因素 有 关 , 这 一 结果 可 为 目 陈 评定 提供 充分 
的 遗传 效 度 证 据 。 比 上 述 研究 更 早 的 一 项 研究 让 双生 子 互相 报告 彼此 的 情况 ,也 
发 现 无 论 通过 自 陈 评估 还 是 让 双生 子 互 评 作答 ,遗传 对 人 格 特征 有 影 响 的 类 似 证 
据 (Heath 等 人 ,1992) 。 


口 非 共享 环境 
sol D 共享 环境 
# 70 i jut fee 
k o ET = 加 
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Sb itt: 神经 过 敏 宜人 性 认真 性 ”对 经 验 的 开放 性 


图 12.2 对 FFM 人 格 特征 进行 了 自 陈 评定 和 间 伴 评定 ,图 中 给 出 了 两 种 评定 方法 的 遗传 (用 黑色 表示 )、 
共享 环境 (用 灰色 表示 ) 和 非 共 享 环境 (用 白色 表示 ) 的 方差 分 量 。 方差 分 量 是 根据 Riemann, Angleitner, 
和 Strelau( 1997) 所 提供 的 同 卵 双生 子 (660 对 ) 的 相关 系数 和 性 别 相同 的 异 孵 双 生子 (200 对 ?相关 系数 计 
算 而 得 到 的 。 遗传 率 的 估计 值 是 同 卵 和 异 丹 双生 子 相关 之 差 的 两 倍 , 同 时 限定 遗传 率 不 能 超过 同 卵 双生 
子 之 间 的 相关 。 共 享 环境 的 估计 是 同 卵 双生 子 的 相关 与 遗传 率 之 差 。 剩 下 的 方差 就 归属 非 共享 环境 ,其 
中 包括 测量 误差 。 这 些 估计 与 Riemann 等 人 所 报告 的 模型 拟 合 结果 稍 有 不 间 , 因 为 他 们 采用 的 最 佳 拟 合 
模型 中 如 果 参 数 不 显著 就 会 被 删除 。 结果 就 是 ,由 于 双生 子 方法 对 于 共享 环境 没有 检测 效力 ,所 得 的 共 
享 环境 方差 并 不 显著 ,所 以 在 Riemann 等 人 所 提出 的 最 佳 拟 售 模 型 中 没有 将 它 包 含 进去 ,并 且 遗 传 率 估 
计 值 有 时 会 大 于 同 卵 双生 子 间 的 相关 (获得 Plomin 和 Caspi 的 使 用 许可 )。 


区, 童 期 人 格 感 兴趣 的 遗传 研究 者 不 得 不 采用 自 陈 问卷 以 外 的 其 他 测量 方 
法 。 最 近 20 年 来 ,这 类 研究 主要 依赖 于 父母 的 评定 ;但 是 采用 父母 评定 的 双生 子 
研究 得 出 了 奇怪 的 结果 。 同 卵 双生 子 之 间 的 相关 高 ,而 异 卵 双 生子 之 间 的 相关 很 
低 , 有 时 其 至 出 现 负 相 关 。 这 一 结果 可 能 归 因 于 腊 屿 双生 子 父母 在 两 者 之 间 渤 行 
比较 所 产生 的 对 比 效应 (Plomin，Chipuer，& Loehlin, 1990) 。 例 如 ,父母 可 能 会 239 
报告 双生 子 中 的 一 个 比较 活 泌 , 而 另 一 个 不 活 泌 , 其 实 与 其 他 同龄 孩子 相 比 ;这 两 
个 孩子 彼此 之 间 并 没有 明显 的 差异 (Carey, 1986; Eaves, 1976; Neale &. 
Stevenson, 1989), 面 且 ,收养 研究 让 父母 评定 儿童 期 人 格 , 没 有 发 现 遗 传 影响 的 
证 据 (Loehlin，Willerman & Horn, 1982; Plomin 等 人 ,1991，Searr 等 人 ,1081; 
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Schmitz，1994) 。 综 合 双生 子 研究 和 再 婚 家 庭 研究 中 父母 对 青少年 的 评定 , 发 现 双 
生子 的 遗传 率 估计 值 显 著 高 于 非 双生 子 , 周 时 也 证 明 父母 评定 受 对 比 效 应 的 影响 
(Saudino 寺 人 ,1995)。 如 同 前 面 自 陈 问卷 部 分 提 到 的 ,这 些 研 究 发 现 可 能 也 要 归 
因 于 非 加 性 遗传 变异 ,这 种 变异 使 同 卵 双 生子 比 其 他 一 等 亲 亲 属 间 具 有 更 大 的 相 
似 性 。 不 过 有 足够 的 证 据 可 以 说 明 通 过 父母 评定 人 格 所 获得 的 遗传 学 结果 部 分 归 
因 村 对 比 效 应 。 有 人 提出 某 些 父母 评定 测量 工具 可 以 降低 这 一 效应 (Goldsmith， 
Buss, & Lemery, 1997). 

发 生子 和 收养 研究 使 用 其 他 测量 儿童 人 格 方法 ,如 观察 者 进行 行为 评定 ,得 出 
的 结果 模式 更 加 合理 (Braungart 等 人 ， 1992; Cherny 等 人 ,1994; Goldsmith &. 
Campos, 1986; Matheny, Jr. , 1980; Plomin & Foch, 1980; Plomin, Foch, &. 
Rowe, 1981; Plomin 等 人 ,1993; Saudino, Plomin, & DeFries, 1996; Wilson & 
Matheny, Jr-，1986) 。 例 如 ,对 青年 双生 子 进行 了 观察 研究 ,在 恐惧 的 一 个 特征 ， 
即行 为 抑制 (Matheny, Jr., 1989; Robinson 等 人 ,1992) .家庭 情 境 和 实验 室 情 培 
内 观察 到 的 害羞 (Cherny 等 人 ,1994) 以 及 通过 记录 运动 的 沽 动 出 量 器 测量 的 活动 
水 平 (Saudino & Eaton, 1991) 这 三 个 方面 上 发 现 了 遗传 影响 。 因为 遗传 影响 的 
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证 据 非 党 广泛 ,甚至 观察 测量 也 能 提供 证 据 , 所 以 值得 注意 的 是 对 生命 最 初 几 天 的 
人 和 人格 进行 观察 评定 ,并 没有 获得 遗传 影响 的 证 据 (Riese，1990) ,并 且 婴 儿 微笑 的 个 
别 差异 没有 显示 出 遗传 影响 (Pilomin 1987). 


小 结 241 


双生 子 研究 运用 自 陈 问卷 测量 人 格 , 所 得 到 的 遗传 率 大 小 一 般 为 30% 到 50%， 
但 没有 找到 共享 环境 影响 的 证 据 。 收 养 研 究 发 现 的 遗传 影响 略 少 些 ,可 能 是 因为 出 
现 了 非 加 性 遗传 变异 。 外 倾 性 和 神经 过 敏 的 研究 最 多 ,由 双生 子 和 收养 研究 得 到 的 
遗传 率 佑 计 值 分 别 为 50% 和 40 癌 。 最 近 , 采 用 同伴 评定 的 双生 子 研究 得 出 了 与 之 
相似 的 结果 。 双 生子 研究 中 父母 对 儿童 人 格 的 评定 受 对 比 效应 的 影响 而 夸大 了 对 
遗传 影响 的 估计 。 双 生子 和 收养 研究 对 儿童 人 格 的 观察 测量 也 显示 出 遗传 影响 。 


还 需要 进行 更 加 系统 的 遗传 研究 ,以 明确 地 把 从 不 同 来 源 所 获得 的 人 格 资料 
整合 起 来 (Goldsmith，1993) 。 然 而 ,迄今 为 止 研 究 结 果 依 然 是 振奋 人 心 的 ,因为 
从 目 陈 问卷 收集 到 的 人 格 受 遗传 影响 的 无 数 证 据 , 可 采用 其 他 测量 方法 加 以 证 实 。 
此 外 ,汇集 多 个 来 源 的 多 元 遗传 分 析 说 明了 人 格 评估 的 遗传 学 效 度 : 遗 传 因素 在 很 
大 程度 上 可 以 解释 家 庭 环境 下 的 评定 和 实验 室 环境 下 的 评定 (Cherny 等 大 ,1994 
ZED ,教师 评定 和 测验 者 评定 之 间 (Schmitz 等 人 , 1996)、 父母 评定 和 实验 评定 之 
eee 等 人 ， 1997) 的 共同 之 处 。 


其 他 研究 发 现 


有 研究 表明 人 格 和 精神 机 能 障碍 有 着 联系 ,也 有 一 些 报告 报道 了 与 人 格 相 联 
系 的 特定 基因 ,这 两 方面 的 成 果 将 加 快 人 格 遗传 学 研究 的 复兴 。 对 自 陈 问卷 立 外 
其 他 测量 方法 兴趣 的 升温 正 是 这 一 新 动向 的 例证 ， 还 有 其 他 三 个 例子 5 包 播 不同 
情境 下 的 人 格 研究 ， “ 必 展 的 变化 和 持续 性 研究 以 及 人 格 在 天 性 与 才 扫 要 至 影响 中 
起 什么 作用 的 研究 。 po ates 


全 于 人 与 情境 争论 ,有 证 据 表明 遗传 不 仅 与 人 格 的 稳定 性 有 关 , 而 且 还 与 人 格 
随 情 境 的 变化 有 关 (Phillips & Matheny，1997)。 举 例 说 明 , 在 一 项 研究 中 婴儿 双 
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生子 分 别处 于 非 结构 化 的 自由 游戏 以 及 接受 测试 两 个 实验 结果 ,观察 者 评定 了 他 

们 的 适应 性 (Matheny,， Jr. & Dolan，1975)。 双 生子 在 两 种 情境 下 的 适应 性 有 些 
不 同 , 但 是 同 卵 双生 子 在 不 同情 境 中 的 变化 形式 比 异 卵 双生 子 更 为 相似 ,这 一 观察 

结 未 表明 咎 传 不 仅 作用 于 不 同情 境 下 人 格 特征 的 连续 性, 而且 作 用 于 人 格 特征 的 242 
变化 。 其 他 人 格 特征 的 情况 或 许 有 所 不 同 。 例 如 ,双生 子 的 害羞 研究 发 现 遗 传 因 

素 可 以 在 很 大 程度 上 解释 在 家 庭 和 实验 室 观察 到 的 相同 的 害羞 ,环境 因素 则 可 以 
解释 不 同情 境 中 所 表现 出 来 的 害羞 的 差异 (Cherny 等 人 ,1994)。 有 一 项 双生 子 研 

究 用 问卷 评估 不 同情 境 下 的 人 格 , 发 现 遗 传 因素 可 解释 不 同情 境 下 的 人 格 变化 
(Dworkin，1979) 。 甚 至 对 人 格 问卷 项 目的 反应 模式 也 显示 出 遗传 影响 (Eaves & 
Eysenck, 1976; Hershberger, Plomin, & Pedersen, 1995), 


发 R 


EER RR PS RAE aI? 在 人 的 一 生 中 ,一 般 认 知 能 力 的 遗传 率 
会 有 所 提高 (第 9 章 ) ,与 之 不 同 的 是 ， 较 难 对 人 格 发 展 得 出 一 般 性 的 结论 ,部 分 因 
为 人 格 特征 数量 太 多 了 。 一 般 而 言 在 出 生 后 的 头 几 天 人 格 的 遗传 率 为 rae 
1990), 以 此 为 起 点 婴儿 期 的 遗传 率 会 有 所 提高 (Goldsmith，19883 
1992) 。 当然 对 生命 最 初 儿 天 的 人 格 评定 与 人 生 其 他 时 期 的 人 格 评定 氏 党 3 
Bree LSE Mae EKURE P AERAR. TEA A ae REA 
的 是 随 着 时 间 的 推移 ,双生 子 会 越 来 越 不 相同 ,而 且 , 异 卵 双 生子 和 同 卵 双生 子 -- 
样 ,都 会 出 现 相 似 性 递减 的 情况 。 这 一 观察 结果 说 明 得 传 率 不 会 发 生 改变 
(McCartney, Harris, & Bernieri; 1990). 然而 ， 也 有 其 他 的 i ; jh Ears ute 
在 发 展 过 程 中 确实 发 生 改 变 的 话 ， 它 应 号 过 增 的 赵 势 (和 ofin © Neselroade 
1990), ee R 

关于 发 展 的 第 二 个 重要 的 问题 就 是 ， 进 传 是 对 不 同年 上 EZD EET 
影响 ,还 是 对 其 变化 有 影响 。 在 认 知 能 力 方面 ， ee 
证 据 , 而 且 儿 童 期 尤为 明显 (第 9 章 ) ELAR REEE RERA Oe 
性 产生 影响 。 尽管 对 人 烙 的 研究 不 如 对 认 知 能 力 的 研究 成 熟 ,但 BA Ma OF 
究 结 果 都 颇 为 相似 (Loehlin,，1992)， Ra at 









天 性 与 教养 的 相互 影响 


人 格 遗 传 学 研究 的 另 一 个 新 方向 就 是 研究 人 格 在 解释 心理 学 研究 广泛 和 使 用 
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芥 寿 多 和 摧 学 开始 更 多 地 关注 发 展 性 精神 机 能 降 碍 和 发 展 性 陈 芭 。 


的 环境 测量 体现 出 遗传 影响 这 一 极 有 具 吸 引力 的 研究 成 果 上 起 什么 作用 。 就 像 第 
15 章 所 讨论 的 ,遗传 学 研究 一 致 表明 家 庭 环境 .同伴 群体 .社会 支持 和 生活 事件 
所 显示 出 的 遗传 影响 常常 与 人 格 测 量 显示 的 遗传 影响 大 小 相同 。 这 一 结果 最 初 
看 起 来 有 些 自 相 矛盾 ,但 实际 并 非 如 此 。 心 理 环境 测量 在 一 定 程度 上 评估 了 个 
体 受 遗传 影响 的 特征 。 人 格 可 以 很 好 地 解释 这 种 遗传 影响 ,因为 人 格 会 影响 人 
们 如 何 选 择 、 改 变 , 建 构 或 者 觉察 自身 所 处 的 环境 。 例 如 ,有 两 项 研究 根 告 了 成 
年 期 人 格 所 受 的 遗传 影响 可 以 解释 父母 养育 所 受到 的 遗传 影响 (Chipuer & 
Plomin, 1992; Losoya 等 人 ,1997) ,但 是 另 一 项 研究 结果 却 与 之 不 相符 (Vernon 
等 人 ,1997) 。 

遗传 对 生活 事件 看 法 的 影响 完全 可 以 运用 五 因素 模型 的 人 格 因素 加 以 解释 
(Saudino 等 人 ,1997)。 这 些 研究 结果 并 非 仅 限 于 自 陈 问卷 。 例 如 , 有 研究 发 现 家 
庭 环 境 的 观察 性 测量 所 受到 的 遗传 影响 可 完全 用 任务 定位 这 种 测试 者 评估 注意 的 
测量 方法 所 受到 的 遗传 影响 来 解释 (Saudino & Plomin, 1997). 






X Hill Goldsmith 在 大 学 本 科 所 学 专业 是 生物 学 。 
| 在 大 学 四 年 级 期 间 ; 他 对 人 类 遗传 学 和 个 别 差异 心理 
S| FART 兴趣 ,最 终 促使 他 到 明尼苏达 大 学 ,并 在 
| Irving Gottesman 的 指导 下 进行 行为 遗传 学 方面 的 研 
| #225. Goldsmith 5 Gottesman 一 样 , 均 对 精神 
| 病 遗 传 感 兴趣 ,但 他 集中 研究 正常 大 格 及 其 发 展 过 程 ; 

Goldsmith 后 来 开始 专门 研究 婴儿 期 和 儿童 时 期 。 他 
在 后 来 被 称 为 “情感 科学 "的 情绪 研究 间 景 下 建立 了 气 
a 的 理论 框架 ， pn ote 经 验 上 me “a 


Wt 


i Tene: 的 评估 ,强调 不 仅 采 用 行为 A 


”Goldsmith 对 进入 行为 遗传 学 领域 的 学 生 的 主要 建议 就 是 要 努力 成 海 帮 : 
学 和 与 他 们 超 要 研究 论题 有 关 的 科学 领域 (如 , 认 知 科学 发 展 神经 科学 、 赂 床 心 
学 ?这 两 个 领域 内 名 副 其 实 的 专家 。 他 还 强调 年 轻 的 研究 者 必须 学 会 如 3 ohh 


学 科 的 研究 者 进行 有 成 效 的 合作 。 Goldsmith 现在 担任 威斯康星 - TR Mg 


学 Leona Tyler #} BH — mR, 
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人 格 和 社会 心理 学 id 


社会 心理 学 关注 的 是 群体 行为 ,而 人 格 研究 的 核心 则 是 个 别 差异 。 因 此 ,与 社 
会 心理 学 有 关 的 遗传 学 研究 要 少 于 人 格 的 遗传 学 研究 。 然 而 ,社会 心理 的 一 些 领 
域 与 人 格 相近 ,并 且 这 些 相 邻 之 处 开始 萌生 了 遗传 学 研究 。 其 中 三 个 具体 方面 就 
是 关系 .自尊 和 态度 ， 


关 系 


该 领域 的 遗传 学 研究 包括 父母 一 子女 关系 、 浪 漫 关系 和 性 取向 三 个 方面 。 
父母 一 子女 关系 ”父母 与 子女 的 关系 在 他 们 的 关爱 (如 慈爱 和 支持 ) 与 控制 
(如 监控 和 管理 ) 上 有 着 很 大 的 不 同 。 父 母 和 子女 分 别 受到 的 遗传 影响 能 在 多 大 程 
度 上 解释 这 种 关系 ?如 果 同 卵 双生 子 与 父母 的 这 种 关系 实质 上 比 异 卵 双 生子 更 为 
相似 ,那么 这 种 差异 就 表明 遗传 对 亲子 关系 有 影响 。 例 如 ,首次 进行 的 相关 研究 了 
解 了 青春 期 的 双生 子 对 他 们 与 父母 关系 的 看 法 。 有 两 项 取样 不 同 ,测量 方法 也 不 
同 的 研究 ,发 现 双生 子 对 母亲 和 父亲 的 关爱 的 看 法 受到 了 遗传 影响 (Rowe，1981， 
1983a) 。 相 反 , 青 少年 对 父母 控制 的 看 法 并 没 表现 出 遗传 影响 。 可 能 的 一 种 解释 
”就 是 ,父母 关爱 反映 出 孩子 具有 受 遗 传 影响 的 特征 ,但 是 父母 控制 则 不 一 样 
(Lytton, 1991)。 其 后 所 进行 的 大 量 双 生子 和 收养 研究 所 的 结果 相似 ,可 以 说 明 
种 种 关系 中 的 绝 大 多 数 ,不 仅 包括 亲子 之 间 的 ， Rae A SR 所 
表现 出 来 的 大 量 的 遗传 影响 (Plomin, 1994a)，。 Z ARN 
| RFR — PE IR LAU WR 
所 谓 的 陌生 情境 法 对 之 进行 评估 (Ainsworth % A.,1978), (eae EN 
同胞 间 大 约 有 60% 的 一 致 性 (van Ijzendoorn 等 人 , 2000; Wardy: V 
Robb, 1988) 。 第 一 个 运用 陌生 情境 法 进行 的 系统 双生 子 研究 巍 疯 馈 光 
的 遗传 影响 ,但 有 大 量 的 共享 环境 影响 (O'Conrior & Croft, HIE 110 对; 
子 中 , 同 卵 双生 子 和 异 卵 双 生子 依恋 类 型 的 一 致 性 分 别 为 70% 和 Ma 
全 进行 了 连续 测量 ,发 现 同 卵 双生 子 之 间 和 异 卵 双生 子 交 六 的 相关 Wi Ay, 48 
38. P- TI FL FE A ES EB 
fF #2" (Finkel, Wille, & Matheny, Jr. , 1998), 













关系 的 男 一 个 成 分 就 是 同感 。 一 项 婴儿 双生 子 研究 采用 录像 观察 了 双生 婴儿 
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对 家 庭 和 实验 室 中 出 现 的 痛苦 刺激 的 同感 反应 (Zahn-Walxler，Robinson， 人 & 
上 mde，1992)7。 有 证 据 表明 婴儿 同感 反应 的 某 些 方面 存在 遗传 影响 。 245 

浪漫 关系 ”与 杀 子 关系 一 样 ,浪漫 关系 在 多 个 方面 ,如 亲密 和 激情 上 存在 着 很 
大 差异 。 对 浪漫 爱情 风格 的 第 一 项 遗传 研究 非常 值得 注意 ,原因 在 于 研究 结果 表 
明 痰 有 遗传 影响 (Waller & Shaver，1994) 。 同 卵 双生 子 和 异 卵 双 生子 在 六 个 量 表 
(例如 ,伴侣 关系 和 激情 ) 上 平均 相关 分 别 为 . 26 和 . 25 ,结果 表明 存在 一 定 的 共享 
环境 影响 ,但 是 没有 遗传 影响 。 换 句 话说 ,遗传 并 不 影响 我 们 对 浪漫 关系 类 型 的 先 
择 。 也 许 爱 情 是 育 自 的 ,至少 从 DNA 的 角度 可 以 这 么 认为 。 

性 取向 ”早期 进行 的 一 项 有 关 男 同性 恋 双 生子 研究 报告 了 显著 的 一 致 性 比 
率 , 同 饰 双生 子 为 100% , AGN AEF H 15% (Kallmann, 1952)。 然 而 ,最 近 的 一 
项 双生 子 研究 发 现 的 一 致 性 结果 更 为 合理 , 同 卵 双生 子 和 异 煞 双生 子 分 别 为 52 只 
和 22%, 并 且 没 有 遗传 关系 的 来 自 收 养家 庭 的 兄弟 的 一 致 性 为 22% (Bailey & 
Pillard，1991)。 对 女 同 性 恋 进行 了 小 型 双生 子 研究 ,也 得 出 了 证 据说 明 存在 中 等 
程度 的 遗传 影响 (Bailey 等 人 ,1993) 。 由 于 有 研究 报告 同性 亦 与 区 染色 体 长 辟 顶 
端的 一 个 区 域 存在 连锁 ,从 而 该 领域 的 研究 得 到 了 相当 大 的 关注 (Hamer 等 人 ， 
1993; Hu 等 人 ,1995)。X 染色 体 之 所 以 成 为 关注 的 对 象 ,是 因为 人 们 原 以 为 男 同 
性 悉 更 可 能 遗传 自 母 亲 , 但 是 最 近 的 一 些 研究 并 没有 发 现 来 自 母 亲 方面 的 过 度 焉 
fe (Bailey 等 人 ,1999)。 随 后 的 一 项 研究 未 能 重复 X 染色 体 连 锁 (Rice 等 人 ， 
1999) 。 当 遗传 学 研究 触及 到 像 性 取向 这 样 特别 敏感 的 问题 ,务必 请 牢记 前 面 ( 参 
见 第 5 章 ) 所 讨论 过 的 , 显示 出 有 遗传 影响 到 底 意 味 着 什么 ,又 不 意味 着 什么 246 
(Bailey 必 Pillard, 1995). 
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目 尊 是 一 个 与 调运 有 关 的 关键 变量 ,又 指 自 我 价值 感 。 对 上 自尊 的 个 别 差 异 的 
病因 学 研究 主要 集中 在 家 庭 环 境 上 (Harter，1983)。 令 人 奇怪 的 是 ,以 前 没有 考 
碟 过 遗传 影 啊 的 可 能 性 ,因为 看 起 来 人 格 和 精神 机 能 障碍 (尤其 是 抑郁 , 低 水 平 的 
目 苯 是 皂 郁 的 一 个 核心 特征 ) 所 受到 的 遗传 影响 也 会 影响 到 自尊 。 对 自尊 进行 的 
双生 子 和 收养 研究 中 , 有 的 是 由 教师 和 父母 对 儿童 中 期 的 自尊 进行 了 评定 
(Neiderhiser & MeGuire，1994) ,有 的 是 由 教师 .父母 以 及 自己 对 青少年 的 自尊 进 
行 了 评定 (McGuire 等 人 ,1994) 。 这 些 研究 指出 自尊 受到 中 等 程度 的 遗传 影响 ,但 
是 没有 受到 共 训 家 庭 环 境 的 影响 。 


态度 和 兴趣 


社会 心理 学 家 长 期 以 来 热衷 于 研究 群体 过 程 对 态度 和 信念 的 改变 和 持久 性 的 
影 啊 。 尽 管 已 经 认识 到 社会 因素 不 是 影响 态度 的 唯一 因素 ,但 是 令 人 觉得 惊奇 的 
是 ,遗传 是 造成 态度 个 别 差异 的 主要 因素 。 态 度 的 核心 特征 是 传统 主义 ,就 是 指 对 
诸多 方面 的 论题 持 保守 而 非 开放 的 看 法 。 人 格 的 收养 研究 把 态度 的 这 一 特征 作为 
控制 变量 进行 了 测量 ,因为 事先 假定 传统 主义 是 不 可 遗传 的 (Scarr & Weinberg, 
1981)。 然 而 ,结果 表明 传统 主义 的 测量 结果 和 人 格 测量 一 样 是 可 遗传 的 。 几 项 双 
生子 研究 中 (Eaves，Eysenck， 心 Martin, 1989) ,其 中 也 包括 一 项 双生 子 分 养 研究 
(Tellegen 等 人 ,1988; McCourt 等 人 ,1999) , 同 卵 双生 子 相关 ， 65, FIRN Æ FHR 
关 约 为 . 50。 这 就 意味 着 遗传 率 约 为 30% ESR 35%, RERE 
义 特 征 的 选 型 交配 要 高 于 其 他 任何 一 种 心理 特征 , 因为 配偶 间 在 传统 主义 特征 上 
的 相关 约 为 . 50, 而 不 像 人 格 那 一 样 几 乎 没有 表现 出 选 型 交配 。 选 型 交配 扩大 了 异 
卵 双生 子 在 兴趣 上 的 相关 ,从 而 降低 了 遗传 率 估计 ,提高 了 共享 环境 的 估 部 (第 9 
章 )。 如 果 考 起 到 选 型 交配 ,遗传 率 的 估计 值 大 约 为 50 为 ,共享 环境 影响 大 约 为 
15% (Eaves, Eysenck, & Martin, 1989), 最 近 的 一 项 双生 子 家 庭 分 if 实 了 传 
统 主义 特征 的 遗传 率 约 为 50 冯 ,对 性 和 宗教 的 态度 的 遗传 率 与 之 一 樟 高 , 布 对 税 
收 ,. 盏 队 和 政治 的 态度 的 遗传 率 则 低 一 些 (15%% 到 30%) (Eaves 等 人 ,1999)。 宗 教 
态度 曾 是 《双生 子 研究 》 杂 志 特 刊 的 核心 论题 (Eaves，D'Onofrio，& Russell, 247 
1999). 

有 的 时 候 , 这 些 结论 的 提出 带 有 嘲讽 的 含义 一 一 对 特权 或 裸体 主义 者 宿营 的 
态度 怎么 会 具有 遗传 性 (例如 Rose, 出 版 中 )? 我 们 希望 这 时 你 已 经 能 回答 这 个 问 
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题 (参见 第 5 章 ) ,不 过 这 个 问题 完全 属于 社会 态度 范畴 本: 


我 们 可 以 将 此 看 作为 一 种 社会 态度 习 得 的 自助 餐厅 模型 。 个 人 不 是 通过 
遗传 获得 对 加 氢 的 作用 、 特 权 、 女 法 官 以 及 裸体 主义 者 宿营 的 看 法 ;他 是 从 其 
所 处 的 文化 中 习 得 这 些 看 法 。 但 是 他 的 基因 会 影响 他 选择 把 哪些 看 法 放 入 他 
的 托盘 中 。 不 同 的 文化 机 构 一 一 家 庭 ,教会 .学 校 , 书 籍 、 电 视 一 一 就 像 不 同 的 
自助 餐厅 ,提供 的 是 略 有 不 同 的 菜单 ,并 且 一 个 人 所 作出 的 选择 不 仅 反映 了 自 
己 的 偏好 ,而 且 还 反映 了 所 提供 的 东西 。(Loehlin，1997，p. 48) 


第 15 章 将 会 再 次 谈论 天 性 通过 养育 来 起 作用 的 论题 。 
会 心理 学 传统 上 采用 实验 的 方法 而 不 是 调查 来 研究 自然 发 生 的 变异 (第 5 

章 )。 现 在 需要 将 这 两 种 研究 传统 综合 起 来 。 例 如 ,社会 心理 学 家 Tesser(1993) 将 
态度 划分 为 更 具有 遗传 性 的 (如 对 死刑 的 态度 ) 和 更 不 具有 遗传 性 的 (如 对 男女 同 
校 和 圣经 真理 性 的 态度 ) 这 两 类 。 研 究 发 现 ,在 标准 的 社会 心理 学 实验 情境 下 , 遗 
传 性 更 高 的 项 目 对 社会 影响 不 太 敏 感 ,但 对 人 际 吸 引 来 说 更 为 重要 。 

与 之 相关 的 一 个 领域 就 是 职业 兴趣 ,其 中 包含 了 类 似 于 人 格 的 特征 ,如 现实 
的 ,智慧 的 ,社会 性 的 ,进取 的 ,传统 的 以 及 艺术 性 的 。 职 业 兴 趣 的 双生 子 研究 结果 
与 人 格 问卷 的 结果 相似 , 同 旷 双生 子 的 相关 约 为 . 50, 异 卵 双 生子 的 相关 约 为 . 25 
(Roberts & Johansson, 1974), 职业 兴趣 的 收养 研究 也 发 现 中 等 大 小 的 遗传 影响 
(Scarr & Weinberg, 1978a) 。 双 生子 和 收养 的 综合 研究 表明 绝 大 多 数 职业 兴趣 的 
遗传 率 约 为 35%(Betsworth 等 人 ,1994)。 工 作价 值 (Keller 等 人 ,1992) 和 工作 满 
意 度 (Arvey 等 人 ,1989) 的 双生 子 研究 也 发 现 了 遗传 影响 的 证 据 。 职 业 兴 趣 和 满 
意 度 研究 发 现 一 些 证 据说 明 有 少量 的 共享 环境 影响 ( 约 为 10%) (Gottfredson, 
1999), 


小 结 


中 不 同情 境 和 不 同时 间 的 人 格 渤 传 学 研究 表明 稳定 性 在 很 大 程度 上 能 名 用 
传 来 解释 ,而 变化 则 主要 归 因 于 环境 因素 。 一 些 研究 显示 在 发 展 关 H, yas 
断 提 高 。 研究 的 新 方向 是 使 用 除 自 陈 问卷 以 外 的 其 他 测量 方法 以 及 人 格 在 解释 中 
传 影响 环境 测量 上 起 的 作用 。 另 一 新 方向 就 是 人 格 和 社会 心理 学 的 交接 区 域 。 最 
近 的 研究 发 现 了 一 些 遗 传 对 社会 关系 (亲子 关系 ,性 取向 ,浪漫 关系 除外 ) 自尊、 态 
度 和 职业 兴趣 有 影响 的 证 据 。 
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A OW Bi m 


精神 机 能 障碍 在 多 大 程度 上 是 正常 人 格 特征 的 极端 反映 ? 长 期 以 来 认为 其 些 
精神 病 障碍 就 属于 这 种 情况 Can, Cloninger, 2000; Eysenck, 1952; Livesley, 
Jang, & Vernon, 1998), 少数 探 及 这 个 论题 的 遗传 学 研究 指出 ,精神 机 能 障碍 和 
ARAME EA A (Carey & DiLalla, 1994), 例如 ,焦虑 和 抑郁 的 遗传 变异 
Sete aS Aik BS (Eaves, Eysenck, & Martin, 1989), 这 一 领域 的 绝 大 
多 数 遗 传 学 研究 并 未 直接 研究 人 格 和 精神 机 能 障碍 之 间 的 关系 ,而 是 关注 于 人 格 
障碍 。 与 第 11 章 所 描述 的 心理 障碍 有 所 不 同 ;人 格 障 得 是 指 人 格 特征 导致 明显 的 
缺陷 或 困扰 。 具 有 人 格 障碍 的 人 将 他 们 的 障碍 看 作为 他 们 人 格 , 即 他 们 是 谁 的 一 
部 分 ,而 不 是 能 够 治疗 的 某 种 状态 。 也 就 是 他 们 不 会 觉得 他 们 曾经 健康 而 现在 生 
病 了 。 ae FE, DSM -将 人 格 障碍 从 临床 综合 征 中 分 离 由 来 。 该 类 型 的 障碍 ( 称 
为 轴 工 ) 也 包括 智力 落后 ,是 指 可 追溯 到 童年 期 的 长 期 障碍 。 尽管 长 期 以 来 人 格 障 
得 的 信 度 、 效 度 以 及 效用 受到 了 质疑 ,但 是 对 人 格 障碍 的 遗传 学 以 及 人 格 障碍 与 正 
常人 格 ,精神 机 能 障碍 的 联系 的 研究 兴趣 却 日 益 浓厚 (Nigg & Goldsmith, 1994; 
Nigg& Goldsmith, 1998). 例如 ,多 元 遗传 分 析 比 较 了 人 格 障碍 的 症状 和 人 格 的 
主要 特征 ,结果 发 现存 在 大 量 的 遗传 相关 ， 尤其 是 与 神经 过 敏 的 相关 (Jang &. 
Liversley, 1999), | 

DSM -提出 了 10 种 人 格 障碍 ,但 是 遗传 学 研究 仅仅 系统 地 研究 了 精神 分 裂 
类 人 格 障碍 .执著 一 强迫 人 格 障碍 和 反 社会 人 格 障碍 这 三 种 。 由 于 反 社 会 人 格 障 
但 .罪行 为 有 着 一 定 的 关联 ,所 以 大 多 数 遗 传 学 研究 关注 于 这 一 人 格 障碍 ， 因 
此 ,我 们 将 先 简要 介绍 其 他 两 种 人 格 障碍 ,然后 单独 讨论 反 社 会 人 格 障碍 ， 精神 分 
忽 类 人 格 障碍 具有 轻微 的 精神 分 裂 样 的 症状 ,并 且 像 精神 分 裂 症 那样 明显 地 发 生 
于 家 庭 内 (例如 ,Baron 等 人 ,1985; Siever 等 人 ,1990)， 有 一 项 小 型 双生 子 研 究 结 
打 最 示 出 遗传 影响 , 同 卵 双生 子 的 一 致 性 为 33%, 异 旷 双 生子 为 446 CTrgersieni'B. 249 
Psychol, 1984)。 双 生子 研究 对 非 选 择 性 样本 使 用 了 精神 分 裂 症状 特征 测量 ,也 效 
得 了 遗传 影响 的 证 据 (Claridge & Hewitt, 1987; Kendler & Hewitt, 1992), - 

有 关 精 神 分 裂 类 人 格 障碍 的 遗传 学 研究 集中 在 它 与 精神 分 裂 症 之 间 的 关系 
上 ,并 且 一 致 发 现 精神 分 裂 症 先 证 者 的 一 等 亲 亲 属 中 有 多 人 患 精神 分 烈 类 人 格 障 
fF 对 此 类 研究 进行 汇总 后 发 现 ,精神 分 裂 症 先 证 者 的 一 等 亲 亲 属 中 患 精神 分 弄 
类 人 格 障 碍 的 风险 为 11% ,而 控制 组 家 庭 为 2% (Nigg & Goldsmith, 1994)。 收 
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养 研究 对 探 明 精神 分 绵 类 人 格 障碍 是 精神 分 虱 症 遗传 系列 的 一 部 分 起 到 重要 的 作 
用 。 例 如 ,丹麦 收养 研究 (参见 第 11 章 ) 发 现 , 患 精神 分 裂 症 的 被 收养 者 ,与 其 有 血 
缘 关 系 的 一 等 亲 亲 属 患 精神 分 裂 症 的 比率 为 5%% ,但 是 他 们 的 收养 亲属 以 及 控制 
组 被 收养 者 的 亲属 患 精神 分 裂 症 的 比率 为 0(Kety 等 人 ,1994) 。 将 精神 分 裂 类 人 
格 障碍 纳 和 人 到 诊断 中 去 ,相应 的 比率 分 别 增加 到 24 AR 3%, 这 说 明 遗 传 对 包括 精 
神 分 裂 类 人 格 障碍 在 内 的 精神 分 裂 症 系列 有 更 大 的 遗传 影响 (Kendler， 
Gruenberg, & Kinney, 1994), 。 双 生子 研究 也 表明 精神 分 裂 类 人 格 障碍 与 精神 分 
型 症 有 着 遗传 关联 (Farmer, McGuffin,-& Gottesman, 1987), 

执著 一 强迫 人 格 障碍 听 起 来 好 像 是 强迫 型 焦虑 障碍 (OCD, 第 11 章 有 相应 介 
绍 ) 的 轻 度 形式 ,并 且 家 庭 研究 对 此 提供 了 一 些 经 验 性 的 证 据 。 然 而 这 两 种 障碍 的 
诊断 标准 截然 不 同 。OCD 的 强迫 症状 表现 为 单一 的 怪异 行为 系列 ,而 人 格 障碍 更 
具 弥 散 性 ,表现 为 对 珊 细 细节 的 普遍 关注 从 而 很 难 做 决策 和 完成 任何 事情 。 尽 管 
没有 关于 确诊 的 执著 一 强迫 人 格 障 碍 的 家 庭 、 双 生子 或 收养 研究 的 报告 ,但 对 双生 
子 非 选 择 性 样本 强迫 症状 的 分 析 提 供 了 一 些 证 据说 明 至 少 存在 中 等 程度 的 遗传 率 
(Torgersen & Psychol, 1980; Young, Fenton, & Lader, 1971)。 有 一 -双生 子 研 
究 指出 执著 一 强迫 人 格 障碍 与 神经 过 敏 有 着 极 大 的 遗传 重 双 (Clifford, Murray, 
& Fulker，1984)。 家 庭 研 究 表 明 有 强迫 障碍 的 先 证 者 的 亲属 中 具有 执著 特征 者 
(15%) 比 控制 组 (5%) 更 多 (Rasmussen & Tsuang, 1984), 这 一 结果 意味 着 执 
著 一 强迫 人 格 障 得 可 能 是 执著 一 强迫 型 焦虑 障碍 系列 的 一 个 组 成 部 分 。 

总 而 言 之 ,精神 分 裂 类 和 执著 一 强迫 人 格 障碍 似乎 具有 一 定 的 可 遗传 性 。 更 
为 重要 的 是 ,人 格 障碍 与 精神 机 能 障碍 有 着 病因 学 上 的 关联 。 


反 社会 人 格 障碍 和 犯罪 行为 ”25 


oo 与 其 他 人 格 障碍 相 比 ,遗传 学 研究 关注 的 更 多 的 是 反 社 会 估 烙 障碍 ; 搬 江 :其 
” 骗 和 偷窃 都 是 反 社 会 行为 的 具体 表现 。 反 社会 人 格 (ASP) 障 碍 是 **: 种 高 异 质 性 的 
障碍 ,有 极端 的 反 社会 行为 ,长 期 漠视 以 及 侵犯 他 人 的 权利 。 一 个 世纪 之 前 这 种 精 
况 被 认为 是 精神 疾病 ,这 类 人 被 称 为 精神 病 患者 。 后 来 随 着 社会 学 的 兴起 并 且 候 
定 这 类 疾病 归 因 于 社会 条 件 时 ,他 们 又 被 称 为 社会 病 患者 。 现 在 认识 到 反 社会 行 
为 部 分 ,但 肯定 不 是 全 部 归 因 于 被 称 作为 反 社 会 人 格 障碍 的 心理 困扰 。DSM -N 
提出 的 反 社会 人 格 障碍 标准 包括 15 岁 前 首次 出 现 非法 或 社会 不 许可 的 活动 ,并 且 
持续 到 成 年 期 一 一 不 负责 任 . 易 怒 , 攻 击 性 、 鲁 莽 . 不 尊重 事实 。 尽 管 反 社 会 人 和 格 障 
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了 碍 表现 出 早期 端倪 ,但 是 绝 大 多 数 有 品行 障碍 的 青少年 和 儿童 并 没有 进一步 发 展 
到 反 社 会 人 格 障 但 的 程度 (参见 第 11 章 )。 因 此 需要 将 仅 限 于 青少年 时 期 的 品行 
障碍 与 会 持续 一 生 的 反 社会 行为 区 分 开 来 (Caspi & Moffitt, 1995), {RIE DSM - 
WV 的 标准 进行 诊断 ,从 13 岁 到 30 岁 这 个 年 龄 范围 内 约 1% 的 女性 和 4% 的 男性 患 
A Rees APR BES (Kessler 等 人 ,1994)， 

家 庭 研究 表明 ASP 发 生 于 家 庭 内 (Niggs & Goldsmith, 1994) ,收养 研究 也 发 
现 家 庭 相似 性 在 很 大 程度 上 归 因 于 遗传 因素 而 不 是 共享 环境 因素 (Schulsinger， 
1972)。 无 论 盾 住 在 一 起 还 是 分 开 寄养 ,男性 ASP 患者 的 一 等 亲 亲 属 患 ASP 风险 
增加 了 五 倍 。 对 于 女性 ASP 患者 的 亲属 ,ASP 风险 增加 了 十 倍 ,这 一 结果 意味 着 
女性 要 患 上 偏 男性 的 障碍 ,需要 更 大 的 遗传 负荷 。 尽 管 没 有 对 确诊 为 ASP 的 双生 
子 进 行 研究 ,但 是 有 三 项 研究 对 非 选择 样本 实施 了 评估 反 社 会 行为 症状 的 人 格 问 
卷 ,得 出 同 卵 双生 子 的 平均 相关 为 . 50, 异 卵 双生 子 为 . 22(Nigg & Goldsmith, 
1994) 。 最 近 以 英国 和 瑞典 的 儿童 和 青少年 为 研究 对 象 进行 的 双生 子 攻击 性 研究 ， 
也 表明 存在 中 等 程度 的 遗传 率 , 尤 其 对 于 男孩 来 说 更 是 如 此 (Eley， Lichtenstein, 
& Stevenson, 1999), Fa — SRT EFT BY BE AIR AE ERE, He Bech ee SB 
示 出 中 等 程度 的 遗传 影响 ,并且 所 有 攻击 性 量 表 有 着 很 高 的 遗传 相关 (Vernon 等 
人 ,1999)。 对 分 养 的 同 卵 双生 子 进行 的 一 项 小 型 研究 也 发 现 证 据说 明 ASP 症状 
有 中 等 程度 的 遗传 影响 (Grove 等 人 ,1990), 有 一 项 收养 研究 得 到 的 结果 与 之 相同 
(Loehlin, Willerman, & Horn, 1987). 

对 46 项 反 社 会 行为 的 双生 子 和 收养 研究 进行 了 元 分 析 , 不 仅 发 现 显著 的 遗传 
影响 (40%), 也 发 现 了 显著 的 共享 环境 影响 (24%) (Rhee & Waldman, 出 版 中 )，251 
对 于 共享 环境 和 遗传 率 ,亲子 设计 所 得 到 的 共享 环境 和 遗传 率 估 计 值 要 低 于 双生 
子 和 同胞 设计 。 最 近 进行 了 一 项 双生 子 研 究 ,选取 3 000 多 对 男性 成 年 双生 子 ,让 
他 们 回忆 青少年 时 期 的 ASP 症状 并 且 评 估 现 在 的 ASP 症状 CLyons 等 人 ,1995)。 
成 年 期 的 ASP 症状 所 得 的 研究 结果 与 其 他 研究 结果 相似 ( 同 卵 双 生子 的 相关 为 
. 47; 异 卵 双生 子 为 . 27)。 青 少年 时 期 的 ASP 症状 的 研究 结果 与 青少年 品行 障碍 
研究 相似 ( 同 卵 双生 子 为 . 39, 异 卵 双 生子 为 . 33), 这 意味 着 遗传 影响 矿 事 永存 在 而 
共 盏 环境 影响 很 大 。 对 跨 年 龄 的 双生 子 相关 进行 了 分 析 , 表明 遗 传 和 共享 环境 轩 
素 可 以 解释 青少年 和 成 年 期 ASP 症状 的 相关 ( 约 为 . 40)。 人 们 已 经 普遍 认同 ,从 
青少年 时 期 到 成 年 期 , ASP 症状 的 遗传 影响 不 断 增加 ,共享 环境 影响 则 不 断 减 少 
(图 12. 3) (DiLalla & Gottesman, 1989), 

ASP 与 其 他 障碍 之 间 存 在 值得 关注 的 遗传 关系 。 就 像 第 11 童 所 提 到 的 , ASP 
先 证 者 的 家 庭 中 , BER ASP 和 吸毒 成 瘾 的 可 能 性 较 大 ,而 女性 更 容易 有 身体 化 
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共享 环境 40% 


共享 环境 10% 





非 共 享 环境 50% | 非 共 享 环境 50% 
育 少年 成 年 

图 12.3 从 青少年 时 期 到 成 年 期 , 反 社会 症状 发 生变 化 的 原因 ,其 中 遗传 变 得 越 来 越 重 要 , 共 

享 环境 越 来 越 不 重要 (基于 Lyons 等 人 ,1995)。 
障碍 (没有 明显 病因 的 多 重 躯体 症状 )。 特 别 值得 关注 的 是 ASP 和 犯罪 行为 之 间 
的 关系 。 例 如 ,有 两 项 收养 研究 发 现 , 如 果 亲 生父 母 有 犯罪 记录 ,那么 他 们 被 人 收 
养 的 子女 有 较 高 的 ASP 比率 (Cadoret & Stewart, 1991; Crowe，1974)。 这 表明 
遗传 可 以 解释 犯罪 行为 和 ASP 之 间 的 关系 。 这 一 领域 的 遗传 学 研究 大 都 关注 于 252 
犯 非 行为 本 身 而 不 是 ASP, 因 为 可 以 用 犯罪 记录 客观 地 评估 犯罪 行为 。 然 而 ,尽管 
犯罪 行为 本 身 很 重要 ,但 是 它 与 ASP 仅 有 中 等 程度 的 关联 。 大 约 40% 的 男性 罪犯 
和 8% 的 女性 罪犯 符合 ASP 的 诊断 标准 (Robins & Regier，1991) 。 很 显然 ,触犯 
法 律 不 可 能 等 于 患 精 神 机 能 障碍 (Rutter，1996b) 。 

对 犯 非 行为 进行 的 最 佳 的 双生 子 研 究 以 自 1881 到 1910 年 出 生 于 丹麦 群岛 的 

所 有 男性 双生 子 为 研究 对 象 (Christiansen，1977) 。 从 一 干 多 对 双生 子 身 上 获得 的 

证 据 表 明 犯 罪行 为 受到 遗传 影响 ,男性 同 嘱 双 生子 的 总 体 一 致 性 为 51%, 男 性 异 
明 双 生子 的 一 致 性 为 30%。13 项 有 关 成 年 人 犯罪 的 双生 子 研究 得 到 的 同 卵 双生 
子 的 相似 程度 都 高 于 异 卵 双生 子 (Raine，1993) 。 ee 
均一 致 性 分 别 为 52% 和 21%。 

美国 最 近 进 行 了 一 项 双生 子 研 究 ,对 3 000 pe 
和 犯罪 行为 进行 了 分 析 , 其 中 每 对 成 员 参 加 过 越南 战争 (Lyons， 1996) ;遗传 可 以 
解释 自我 报告 的 被 捕 和 犯罪 行为 。 然 而 ,自我 报告 的 15 岁 之 前 的 犯罪 行为 表现 出 
微乎其微 的 遗传 影响 。 共 享 环境 对 15 岁 前 的 被 捕 和 犯罪 行为 起 主要 作用 ,但 是 以 
后 并 不 如 此 。 这 些 15 岁 前 的 结果 与 前 面 所 讨论 的 青少年 和 成 年 期 的 ASP 症状 
(Lyons 等 人 ,1995) 以 及 青少年 的 品行 障碍 (第 11 章 ) 颇 为 相似 ，。 

收养 研究 结果 也 一 致 验证 了 遗传 对 成 年 人 犯罪 有 显著 影响 这 一 假设 ,尽管 收 
养 研究 发 现 的 遗传 影响 要 小 于 双生 子 研究 。 有 研究 假设 :因为 同 卵 双生 子 更 有 可 
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能 成 为 犯罪 同伙 ,所 以 双生 子 研究 会 高 估 遗 传 影响 (Carey，1992)。 收 养 研究 包括 
被 收养 者 研究 方法 (Cloninger 等 人 ,1982; Crowe, 1972) 和 被 收养 者 家 庭 研 究 方 
法 (Cadoret 等 人 ,1985)。 对 于 使 用 被 收养 者 研究 方法 而 言 , 其 中 最 好 的 研究 当 首 
EFREM 1924 年 到 1947 年 对 14 000 多 个 收养 进行 的 研究 (Mednick， Gabrielli, 
& Hutchings，1984) 。 研 究 者 运用 法 庭 定 罪 作为 犯罪 行为 的 一 项 指标 , 发 现 了 遗 
传 影响 以 及 基因 型 与 环境 的 交互 作用 的 证 据 , 如 图 12. 4 所 示 。 如 果 被 收养 者 的 亲 
生父 母 犯 了 罪 , 那 么 被 收养 者 表现 出 犯罪 行为 的 风险 率 更 大 ,这 一 结果 意味 着 存在 
遗传 影响 。 与 刚才 所 谈 到 的 双生 子 | 

研究 不 同 的 是 ,此 收养 研究 (以 及 其 rs m REN 

他 的 研究 ) 发 现 盗窃 财物 犯罪 受到 遗 2| E 

传 影响 , 而 暴力 犯罪 则 无 遗传 影响 
(Brennan, Mednick, & Jacobsen, 
1996; Bohman 等 人 ,1982) 。 同 时 还 
发 现 了 基因 型 与 环境 的 交互 作用 。 
除非 被 收养 者 的 亲生 父母 也 犯 了 罪 ， 
养父 母 的 犯罪 对 被 收养 者 的 犯罪 行 
为 没有 影响 。 换 句 话说, 如果 被 收养 m 站 

者 的 亲生 父母 和 养父 母 都 有 犯罪 记 养父 母 犯罪 了 吗 ? 

录 , 那 么 这 类 被 收养 者 的 犯罪 率 wis 入 赛 收养 研究 发 现 了 犯罪 行为 的 通 优 有 
最 高 。 响 , 基 因 型 与 环境 交互 作用 的 证 据 ( 引 用 自 Mednick, 

瑞典 进行 的 一 项 有 关 犯 罪 的 收 Gabrielli, & Hutchings, 1984), 

养 研 究 使 用 了 被 收养 者 家 庭 研究 方法 ,发现 相似 的 证 据 可 说 明基 因 型 与 环境 的 交 
互 作用 ,同时 也 发 现 犯罪 与 酒精 成 瘾 有 着 值得 关注 的 交互 作用 ,酒精 成 癫 会 提高 暴 
力 犯 罪 的 可 能 性 (Bohman，1996; Bohman 等 人 ,1982)。 如 果 被 收养 者 的 犯罪 与 
酒精 成 瘤 无 关 , 那 么 其 亲生 父亲 犯 非 暴 力 罪 的 可 能 性 增 大 。 相 反 , 如 果 被 收养 者 的 
犯 非 与 酒精 成 冲 有 关 , 那 么 其 亲生 父亲 的 犯罪 可 能 性 不 会 变 大 。 这 些 结 果 表 明 泪 
传 可 以 解释 犯罪 行为 ,但 是 并 不 能 解释 与 酒精 有 和 的 犯罪 ,后 考 可 能 属于 要 活 为 的 
犯罪 。 

对 犯罪 的 遗传 学 研究 存在 着 争议 ， 例如 ,有 关 这 一 论题 的 会 议 在 美国 被 延期 
举行 然后 被 取消 (Roush，1995), 尽 管 在 英国 召开 的 类 似 会 议 并 未 引起 什么 又 动 
(Bock & Goode,，1996) 。 尤 其 对 于 这 类 敏感 的 论题 ,牢记 第 5 章 有 关 遗 传 作用 解 
释 的 讨论 其 为 重要 (也 可 参见 Raine, 1993; Rutter, 1996a), 随 帮 可 解释 遗传 风 
险 的 某 些 特定 基因 被 测定 出 来 ,这 些 论题 显得 更 为 重要 。 


is} []—— O0 亲生 父母 未 犯罪 


养子 犯罪 的 百分比 (99) 
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小 结 


遗传 学 研究 表明 ,至 少 在 其 些 情况 下 ,从 正常 人 格 到 人 格 障碍 ,再 到 精神 机 能 
蘑 全 上 所 表现 出 的 个 别 差异 可 能 是 一 个 连续 体 。 例 如 ,神经 过 敏 的 遗传 变异 可 以 
在 很 大 程度 上 解释 焦虑 和 抑郁 的 遗传 变异 。 也 有 研究 报告 了 人 格 障碍 和 精神 疾病 
志 间 的 遗传 重 登 ,例如 ,精神 分 裂 类 人 格 障碍 和 精神 分 裂 症 之 间 、 执 著 一 强迫 人 格 254 
障 酝 和 执著 一 强迫 焦虑 障碍 之 间 的 遗传 重 元 。 反 社会 人 格 障碍 和 犯罪 行为 之 间 的 
关系 也 部 分 归 因 于 遗传 影响 。 从 青少年 到 成 年 期 ,对 于 反 社 会 人 格 障 得 症状 和 犯 
非 记 录 的 遗传 影响 逐渐 增加 ,共享 环境 影响 却 逐 渐 减 少 。 一 些 证 据 表 明 犯 罪行 为 
存在 基因 型 与 环境 的 交互 作用 , 因为 如 果 被 收养 者 的 亲生 父母 和 收养 父母 都 有 犯 
非 记录 ,那么 被 收养 者 的 犯罪 率 最 高 。 


基因 的 测定 


与 精神 机 能 障碍 的 分 子 遗 传 学 研究 相 比 ,人 格 的 分 子 遗 传 学 研究 尚 属 刚刚 起 
步 ,但 是 已 经 得 出 了 一 些 振奋 人 心 的 结果 ,最 近 出 版 的 书籍 ( Benjamin, Ebstein, 
& Belmaker, 2000; Hamer &. Copeland, 1998) 以 及 《时 代 》 厅 志 的 封面 故事 
(Nash,1998) 对 其 有 所 展现 。 该 领域 的 研究 始 于 1996 年 ,当时 有 两 项 研究 报告 了 
特定 神经 受 体 基因 (DRDY ,多 巴 胺 D4 受 体 ) 的 DNA 标记 与 非 选 择 样本 的 寻求 新 
言 的 人 格 特征 之 间 存 在 关联 (Benjamin 等 人 ， 1996; Ebstein 等 人 ,1995)。 寻 求 新 
奇 尽管 非常 类 似 于 Zuckerman (1994) 所 研究 的 冲动 性 感觉 寻求 ,但 它 应 归于 
Cloninger 提出 的 气质 理论 的 四 大 特质 之 一 (Cloninger，Svrakic，&& Przybeck, 
1993) 。 新 奇 寻 求 水 平 高 的 个 体 具 有 冲动 . 爱 探 险 、 变化 无 常 , 易 兴奋 ，、 a = 
纵 等 特征 。Cloninger 的 理论 预测 寻求 新 奇 与 多 巴 胺 传递 的 遗传 差异 有 i 

DNA 标识 记 有 七 个 等 位 基因 ,它们 分 别 是 第 11 Stk ERNER i 48 
个 碱 基 对 构成 的 序列 的 2 次 ,3 次 , 次 ,5 次 ,6 次 ,7 次 或 8 VC TELS 
色 体 上 的 这 个 基因 对 多 巴 胺 D4 受 体 进行 编码 并 且 主 要 在 大 脑 的 边缘 系统 开 达 ; 
复制 的 次 数 会 改变 受 体 的 结构 ， 研究 表明 受 体 的 结构 会 影响 受 体 在 体外 的 效能 。 
短 等 位 基因 (2 次 .3 次 .4 次 或 5 次 复制 ) 所 编码 的 受 体 比 长 等 位 基因 (6 次 .7 次 或 
8 次 复制 ) 所 编码 的 受 体 更 能 有 效 地 捆绑 多 巴 胺 。 理 论 认 为 ， 具有 DRI 长 -复制 
等 位 基因 的 个 体 就 会 引起 多 巴 胺 不 足 ， 并 且 会 寻求 新 奇 事物 来 促进 多 巴 腕 的 释放 。 
因此 ,通常 将 DRDP 等 位 基因 分 为 短 ( 约 人 
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两 组 。 
两 项 研究 发 现 ,个 体 若 具有 长 的 DRD4 等 位 基因 (6 一 8 次 复制 ) ,那么 其 寻求 

新 奇 的 分 数 显 著 高 于 具有 短 等 位 基因 (2 一 5 次 复制 ) 的 个 体 。 在 家 庭 内 部 也 发 现 

了 这 一 遗传 变异 以 及 与 之 相关 联 的 行为 ,此 结果 表明 这 一 关联 并 不 归 因 于 种 族 差 

异 。 也 就 是 说 ,在 一 个 家 庭 内 ,个 体 具 有 较 长 DRI: 等 位 基因 ,其 寻求 新 奇 分 数 要 

显著 地 高 于 具有 短 DRD 等 位 基因 的 同胞 。 图 12. 5 展示 了 具有 短 DRD 等 位 其 255 

因 和 长 DRD4 等 位 基因 个 体 的 寻求 新 奇 分 数 分 布 。 分 数 之 间 的 重 双 说 明 影 响 很 

小 ,大 约 能 解释 该 特征 方差 的 4%。 尽 管 只 期 望 获得 较 小 影响 的 关联 ,但 是 一些 研 

究 无 法 重复 发 现 这 一 关联 。 但 是 至 少 有 12 项 研究 已 经 发 现 了 这 一 影响 (Licinio， 

2000; Plomin &. Caspi, 1998), 


40) 






ORD4 基因 型 
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ED 






36 42 “48 “34 60 66 = 78 
TPQ 守 求 新 奇 的 居 计 分 数 l 


图 12.5 有 研究 者 明 DRD4 基因 更 长 的 等 位 基因 与 高 度 的 寻求 新 奇 有 关联 。 AFARA) 
的 个 体 与 具有 长 等 位 基因 (上 ) 的 个 体 在 寻求 新 奇 分 数 上 的 重 郑 表明 影响 不 大 ,可 解 杰 寻 求 新 奇 方 差 
的 4% (摘自 Benjamin 等 人 ,1996 获准 使 用 )。 


同样 是 这 个 DNA 标记 ,还 表现 出 与 多 动 症 有 关联 (第 11 章 ) :并 且 遵 循 着 了 预期 
的 方向 一 一 长 的 DRD4 复制 等 位 基因 与 更 高 的 多 动 症 患 病 风险 相关 联 。 而 且 , 有 
三 项 研究 发 现 了 长 的 DRD4 复制 等 位 基因 与 吗啡 成 冯 存 着 关联 (bstan & 
Belmaker, 1997; Li 等 人 ,1997; Kotler 等 人 ,1997; 参 见 Estey & (Katee wt 
结 ,2000)。 这 一 研究 发 现 引起 人 们 的 关注 ,因为 大 量 的 文献 将 感觉 寻求 和 药物 成 o 
WE EIEH RAKAR (Zuckerman, 1994), FEF ARE ELE FE A HSS 
集中 在 神经 过 敏 (Lesch，Greenberg，&. Murphy, HARF) 28 (Fox & Séhmidt, 
出 版 中 ) 和 攻击 性 上 (Siever & New, HHHH), 起 来 下 多 的 证 据说 明 人 格 特征 非 加 | 
性 遗传 变异 的 重要 性 ,这 也 会 使 对 QTLs 的 探寻 变 得 复杂 化 。 

正如 前 面 所 提 到 的 ,性 取向 的 双生 子 研究 指出 存在 某 些 遗 传 影 响 . 两 项 小 型 
的 连锁 研究 报告 了 X 染色 体 (X928) 长 端 末梢 的 标记 与 同性 恋 存在 连锁 (Hamer 等 
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人 ,1993; Hu 等 人 ,1995)。 尽 管 后 续 研 究 没 有 重复 X 连锁 (Rice 等 人 ,1999) ,但 
是 其 他 研究 仍然 在 开展 。 

早期 的 报告 过 于 夸大 了 XYY 男性 与 暴力 的 关联 ,尽管 XXY 可 能 多 少 会 增加 
一 些 多 动 症 和 品行 问题 (Rateliffe，1994)。 对 荷兰 某 一 个 家 族 的 四 代 进 行 了 研究 ，256 
发 现 义 染色 体 的 一 个 基因 可 对 酶 (一 元 胺 氧化 酶 A) 进 行 编码 ,而 梅 参 与 到 几 个 神 
经 传递 素 的 分 解 。 若 缺少 这 个 基因 ,就 会 导致 男性 冲动 性 攻击 和 边缘 性 智力 落后 

- (Brunner, 1996; Brunner, 1996, Breakefield, Ropers, & van Oost，1993) 。 然 

而 在 其 他 家 族 中 还 没有 发 现 这 个 基因 的 作用 。 

正如 第 6 章 所 描述 的 ,对 非 人 类 动物 的 研究 采用 了 更 为 有 效 的 方法 ,识别 出 了 
与 人 格 有 关 的 几 个 QTLs(Flint, 出 版 中 )。 例 如 ,通过 评估 开放 场 活 动 ,在 老鼠 身 
上 鉴别 出 了 几 个 与 丽 惧 有 关 的 QTLs(Flint 等 人 ,1995a; Talbot 等 人 ,1999)。 老 
PLAY Fee Ale REA AS ee AT ARR. Pilon. 两 个 基因 中 ,一 个 可 作 
为 重要 的 神经 递 质 受 体 (5 -羟色胺 ;Saudou 等 人 ,1994) 的 基因 , 另 一 个 是 在 神经 传 
递 中 起 基本 作用 的 酶 (神经 元 氧化 所 和 酶 ) 的 基因 (Nelson 等 人 ,1995), 当 这 两 个 
基因 中 的 一 个 或 两 个 受到 损伤 , 政 击 性 就 会 有 所 增加 。 

通过 直接 测量 个 体 的 特定 基因 型 ,人 格 基因 的 发 现 将 会 对 基因 研究 产生 革命 
性 的 影响 ,这 将 促进 对 遗传 和 人 格 进行 更 为 深刻 的 分 析 。 最 终 , 这 一 研究 将 会 关注 
从 细胞 内 到 社会 系统 不 同 领域 的 因果 过 程 。 与 人 格 相 天 联 的 特定 基因 的 作用 在 于 
可 以 使 任何 人 格 研究 者 能 够 将 基因 整合 到 不 断 进 步 的 研究 中 去 ,因为 基因 一 经 测 
定 , 运 用 它们 相对 而 言 要 容易 和 经 济 一 些 (Plomin & Caspi，1998) 。 


总 g 


用 自 陈 人 格 问卷 获 得 的 双生 子 研究 结果 要 多 于 从 心理 学 的 其 他 企 何 领域 获得 
的 结果 ,并 且 这 些 结果 都 一 致 证 明了 存在 中 等 程度 的 遗传 影响 。 对 外 倾向 性 神经 
过 敏 的 研究 最 完善 ,双生 子 和 收养 研究 得 出 的 外 倾 性 和 神经 过 敏 的 遗传 率 估 计 值 
分 别 约 为 50% 和 40 多 。 用 人 格 问卷 评估 了 其 他 人 格 特征 ,发 现 遗 僚 率 在 :30% 到 
50% 的 范围 里 。 没 有 重复 发 现 遗 传 率 为 零 的 人 格 特征 。 环 境 影响 几乎 完全 归 因 于 
非 共享 环境 因素 。 并 不 单单 是 自 陈 问卷 得 到 这 些 令 人 惊奇 的 结果 。 最 近 的 双生 子 
研究 采用 同伴 评定 ,得 到 了 相似 的 结果 。 尽 管 有 双生 子 研究 让 父母 对 子女 的 人 格 
进行 评定 ,所 显示 出 来 的 遗传 影响 的 程度 因为 受 对 比 的 影响 而 有 所 夸大 ,但 是 双生 
子 和 收养 研究 采用 更 客观 的 测量 ,比如 让 观察 者 评定 行为 ,结果 表明 存在 遗传 
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影响 。 

遗传 学 研究 的 新 方向 包括 探索 随 着 情景 和 时 间 的 变化 ,人 格 的 稳定 性 和 变化 
如 何 。 迄 今 为 止 的 研究 结果 表明 遗传 在 很 大 程度 上 能 解释 连续 性 , 而 变化 在 很 大 
程度 上 及 因 于 环境 因素 。 还 有 其 他 的 一 些 新 发 现 ,比如 入 格 对 环境 测量 中 的 遗传 257 
影响 起 着 核心 作用 。 另 一 个 研究 新 方向 则 与 社会 心理 学 交接 。 例 如 ,已 经 发 现 诸 
如 条 一 子 关 系 ,性 取向 (但 不 包括 浪漫 关系 ) 这 些 关系 的 遗传 影响 。 其 他 的 一 些 例 
子 证 明了 遗传 对 自尊 态度 和 职业 兴趣 有 影响 。 

人 格 障碍 处 于 人 格 和 精神 机 能 障碍 衔接 的 边缘 ,也 是 人 格 遗 传 学 研究 另 一 发 
展 中 的 领域 。 有 些 人 格 障碍 可 能 是 精神 机 能 障碍 遗传 连续 体 的 一 部 分 ,如 即 精神 
分 裂 类 人 格 障碍 与 精神 分 裂 症 ,执著 一 强迫 人 格 障碍 与 执著 一 强迫 焦虑 症 。 人 格 
障 得 的 大 多 数 遗 传 学 研究 集中 于 反 社 会 人 格 障碍 及 其 与 犯罪 行为 的 关系 。 从 青 少 
年 到 成 年 期 ， 是 人 对 反 社 会 人 格 障 查 (包括 青少年 把 罪 和 成 年 犯罪 行为 ?症状 的 影 
响 呈 递增 趋势 , 而 共享 环境 的 影响 呈 递 减 趋势 。 

有 研究 已 经 报告 了 几 个 候选 基因 和 人 格 特征 之 间 存 在 着 QTL XE, 网 如 ， 多 
马 胺 受 体 基因 可 能 与 寻求 新 奇人 格 特征 有 关联 。 亦 有 研究 报告 了 X 染色 体 与 男性 
性 取向 和 冲动 性 攻击 有 着 关联 。 全 研究 结果 加 上 有 效 识别 人 格 基因 的 老 刀 模 
型 ， NGM IEC FASE TAR. 
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心理 学 的 遗传 研究 主要 集中 在 认 知 障碍 (第 8 章 ) , 一般 和 特殊 的 认 知 能 力 (第 258 
9 章 和 第 10 章 ) ,精神 机 能 障碍 (第 11 章 ) 和 人 格 (第 12 章 ) 。 这 样 集中 的 原因 是 因 
为 心理 学 的 这 些 领 域 研究 个 别 差异 的 历史 最 为 悠久 。 对 心理 学 其 他 主要 领域 的 中 
传 学 尚 知之 甚 少 ,因为 知觉 .学习 和 语言 等 领域 缺乏 重视 个 体 差 异 的 传统 ， 
”本章 的 目的 是 概括 介绍 心理 学 中 有 关 遗 传 研究 的 两 个 新 领域 。 其 中 最 新 的 
个 研究 领域 就 是 健康 心理 学 ,有 时 也 叫 心理 或 行为 医学 ,因为 这 -研究 主要 介 干 心 
理学 和 医学 之 间 。 该 领域 的 研究 集中 在 行为 对 提高 健康 .预防 和 治疗 疾病 的 作用 
上 。 位 管 遗 传 研究 在 这 一 领域 才刚 刚 开始 ,但 是 诸如 与 应 激 反应 ,体重 和 成 疯 行 为 
等 相关 主题 的 研究 成 果 已 初 见 端倪 。 

第 一 个 领域 就 是 老龄 化 。 尽 管 心理 学 的 遗传 研究 忽视 了 生命 进程 的 最 后 - 
六 ,新 的 研究 却 取 得 了 引 人 注 意 的 结果 ,特别 是 关于 老龄 化 的 独特 专题 ,比如 晚年 
的 生活 质量 等 。 有 关 老 年 认 知 能 力 下 降 和 痴呆 的 分 子 遗 传 学 研究 的 探讨 ,为 心理 
学 和 老龄 化 的 遗传 研究 增添 了 力量 。 


健康 心理 学 


对 于 行为 在 提高 健康 和 预防 与 治疗 疾病 上 的 作用 的 大 多 数 核心 问题 ,遗传 研 
究 还 没有 给 出 确切 的 回答 (Plomin & Rende, 1991). 例如 第 一 本 关于 遗传 学 和 健 
康 心 理学 的 书 直到 1995 年 才 出 版 (Turner, Cardon & Hewitt，1999)。 尽 管 如 此 ， 
仍然 可 以 形成 遗传 学 内 与 健康 心理 学 有 关 的 三 个 领域 .体重 和 肥胖 ;成 普 , 包 括 柄 
硒 , 吸 烟 和 滥用 毒品 ; 以 及 压力 和 心血 管 疾病 患 病 风险 之 间 的 关系 等 。 在 健康 心理 
学 里 ,遗传 研究 的 新 核心 领域 涉及 到 促进 健康 行为 ,诸如 早期 癌症 的 探查 行为 
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(Treloar, McDonld & Martin, 1999), 






John K. Hewitt 是 科罗拉多 大 学 波 德 分 校 的 行 
为 遗传 研究 所 研究 员 和 心理 学 教授 。 他 曾 就 读 于 英国 
的 伯明翰 大 学 ,学 习 心 理学 和 遗传 学 ,并 于 1978 年 在 
伦敦 大 学 的 精神 病 学 研究 所 获得 心理 学 博士 学 位 。 他 -E 
所 获得 的 第 一 个 教 职 是 在 伯明翰 大 学 的 心理 学 系 。 随 E 
EMAL ELE ERA RIA MRM 悦 入 

作 , 并 领衔 青少年 行为 与 发 展 的 双生 子 研究 ,直到 用 
1992 年 他 来 到 波 德 。 Hewitt 的 研究 主题 是 运用 生物 上 
统 入 遗传 学 来 说 明 人 类 和 动物 行为 发 展 的 个 体 差异 。| 
该 主题 曾经 引领 着 他 从 事 野生 的 和 实验 室 饲 养 的 老鼠 上 
的 学 习 、 行 为 .反应 的 研究 (其 博士 论文 的 研究 方向 )， EN TTN 
究 包括 行为 医学 、 a tit AR MA ciii 
格 和 动机 因素 之 间 的 关系 等 。 


体重 和 肥胖 


肥胖 是 造成 多 种 医学 疾病 ,特别 是 糖尿 病 和 心脏 病 的 主要 风险 因素 ， 虽然 人 
们 一 直 认 为 人 在 体重 上 存在 的 个 体 差 异 很 大 程度 上 是 由 环境 因素 导致, 比如 饮食 
习惯 和 体育 锯 炼 等 ;但 是 双生 子 和 收养 研究 得 出 的 一 致 结论 是 ; 遗传 能 解释 大 部 分 
的 体重 方差 (Grilo & Pogue-Geile, 1991)。 例 如 ,图 13. 1 所 示 , 在 几 干 对 双生 子 的 
体重 相关 研究 中 , 间 卵 双生 子 之 间 的 相关 为 . 80, 异 卵 双 生子 为 43. 分 开 抚养 的 同 
明 双 生子 的 相关 系数 为 . 72。 亲生 父母 和 他 们 被 人 收养 的 子女 在 体重 上 的 相似 程 





BEC 23) 与 没有 子女 被 收养 的 父母 和 他 们 子女 的 相似 程度 非常 接近 (. 26) ,后 者 共 260 


享 遗传 和 环境 。 养 父母 和 养子 女 以 及 被 收养 的 兄弟 姊妹 ， 人 在 遗传 
上 不 同 ,彼此 的 体重 根本 不 同 。 

总 体 上 说 ,图 13. 1 的 结果 意味 着 遗传 率 达 到 70% , 在 对 号 高 的 权重 进行 修正 
的 身体 总 体 指 标 和 作为 肥胖 指标 的 皮肤 皱 裙 度 上 都 发 现 了 相似 的 结果 (Grilo & 
Pogue-Geile, 1991), 当前 关于 超重 或 肥胖 的 遗传 学 研究 还 很 少 ,部 分 原因 是 由 王 
体重 所 显示 的 是 一 个 连续 分 布 ,要 在 具体 情境 中 执行 诊断 标准 显得 有 些 武断 


第 13 章 健康 心理 学 与 老龄 化 


* 231 





(Bray，1986) 。 虽 然 这 样 ,一 项 采用 了 基于 身体 总 体 指 标的 肥胖 截 点 分 数 的 双生 
TRR ARTS T AGIA Ay 59% HO — BE, FINNET H 34% (Stunkard, Foch 
& Hrubec, 1986), 


相关 系数 








收养 FER KF FEF ”分开 EN DR ENR 
O ER HI DRIE Biag 


Oo 
FUÉ h bk 父母 -子女 MEF 
”图 13.1 家 庭 ,收养 和 双生 子 研究 的 体重 结果 (摘自 Grilo & Pogue-Geile, 1991), 


就 像 第 5 章 中 所 强调 的 ,发 现 了 遗传 的 影响 作用 并 不 意味 着 环境 不 重要 。 只 
要 停止 进食 ,任何 人 的 体重 都 会 减轻 ，。 问题 不 在 于 能 发 生 什么 ,而 在 于 究竟 已 经 发 
生 什么 了 。 也 就 是 说 ,在 人 群 中 ,人 们 在 体重 上 的 明显 差异 在 多 大 程度 上 归 因 于 特 
定时 期 的 特定 群体 所 拥有 的 遗传 和 环境 差异 ? 图 13. 1 所 示 的 研究 总 结 回答 了 这 
一 问题 , 即 遗 传 差异 在 很 大 程度 上 导致 了 体重 的 个 体 差异 。 如 果 每 个 人 摄 人 同样 
量 的 食物 并 进行 同样 量 的 体育 锻炼 ,由 于 遗传 原因 人 们 的 体重 依然 会 不 同 ， 
这 一 结论 在 一 项 令 人 感 兴趣 的 .关于 12 对 同 卵 双生 子 的 饮食 干预 研究 中 奇迹 
般 地 得 以 验证 (Bouchard 等 ,1990b) 。 在 3 个 月 内 ,人 这些 双生 子 被 控制 在 一 个 保持 
持 入 坐 立 的 环境 中 ,并 摄 人 过 多 的 热量 。 结 果 发 现 他 们 所 增加 的 体重 有 很 大 的 差 
异性 ,但 是 同 卵 双生 子 体重 增加 数量 的 相关 为 . 5。 类 似 的 双生 子 研究 显示 ,身体 活 
动 和 体育 锻炼 对 体重 的 作用 同样 也 受 遗 传 因素 的 影响 (Fagard, ‘Belen & 
Amery, 1991; Heitmann 1997). a E | 
这 些 研究 结果 并 不 能 说 明 一 定 存在 遗传 的 作用 机 制 。 例 如 ;即使 个 体 摄 入 的 
名 量 和 体育 锻炼 受到 控制 ,而 遗传 的 差异 性 也 会 发 生 , 在 实验 室外 ,导致 个 体 差异 
的 遗传 因素 ,或 许 受到 最 近 在 诸如 食物 的 摄 人 和 体育 锻炼 等 过 程 上 的 个 休 差 异 的 
调节 。 换 句 话说 ,即使 是 这 些 人 们 认为 是 体重 的 典型 环境 影响 因素 的 饮食 习惯 和 262 
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Dorret Boomsma 是 阿姆斯特丹 的 弗 瑞 大 学 生物 
心理 学 系 的 负责 人 ,在 那里 她 建立 了 和 荷兰 双生 子 登 
记 处 。 

当 她 还 是 一 名 学 生 时 ,地 曾 在 科罗拉多 大 学 波 德 
分 校 的 行为 遗传 研究 所 花 了 1 年 的 时 间 , 从 Steven 
Van-denberg # John DeFries MEHS T HFE 
研究 的 入 门 训 练 。 返 回 阿 姆 斯 特 丹 以 后 ,她 开始 了 自 
己 的 博士 学 位 研究 ,包括 应 用 结构 方程 模型 对 双生 子 - 
家 庭 心 血管 的 患 病 风险 因素 教 据 进 行 研究 。 她 的 这 项 
研究 扩充 了 以 前 从 未 考虑 到 的 几 个 多 元 遗传 模型 ,向 
如 单个 被 试 遗传 分 数 的 估计 和 和 后 来 的 QTL 研究 。 

困苦 双生 子 登 记 处 建立 于 1986 年 ,每 年 大 的 能 登记 50% 在 荷兰 出 生 的 新 生 双 
上 生子。 这些 双生 子 中 ,年 龄 最 大 的 现在 已 经 12: 岁 了 ,也 纳 入 到 童年 精神 机 能 障碍 
和 行为 发 展 的 纵向 研究 。 另 外 ,青少年 家 庭 和 青年 双生 子 也 纳入 到 成 净 、 入 烙 和 精 
神 轨 能 障碍 的 纵向 研究 中 .双生 子 的 亚 样 本 纳入 到 认 知 ,信息 加 工 . 想象 和 心理 生 
型 宁 的 项 目 中 ,以 研究 那些 可 能 是 对 基因 影响 行为 趋 调节 作用 的 神经 税制 .… 异 卯 
REF HORE NT RAE A TRE EAE, a A E odie AB a OR en y 
a7 QTL AS . 


A $h 4k 261 





锻炼 倾 问 上 的 个 体 差异 ,也 可 能 受到 遗传 因素 的 影响 。 最 近 的 研究 表明 ,遗传 对 饮 
食 的 很 多 方面 都 有 影响 ,如 用 餐 次 数 . 时 间 安 排 ,食物 的 成 分 等 ,还 有 饥饿 感 的 程度 


和 饭 后 的 饱 感 等 (de Castro, 1999), 
在 上 一 章 我 们 已 经 指出 在 大 多 数 心 理学 研究 领域 ,环境 方差 是 非 共 享 的 。 对 
于 体重 也 是 如 此 。 正 如 图 13. 1 的 有 关注 释 , 养 父母 和 他 们 的 收养 子女 以 及 被 收养 


的 于 女 相 互 之 间 在 体重 上 并 不 相似 。 这 一 发 现 让 人 感到 惊奇 ,因为 有 关 体 重 和 肥 
胖 的 理论 非常 注重 通过 规定 饮食 来 控制 体重 ,但 是 由 于 环境 的 原因 在 同一 家 庭 中 
成 长 的 个 体 的 体重 并 不 相似 (Grilo & Pogue-Geile，1991)。 对 饮食 和 体重 的 态度 
同样 也 名 到 遗传 的 重要 影响 ,而 不 受 共 享 家 庭 环境 的 影响 (Rutherford 等 ,1993) 。 
换 合 匡 训 , 影 les HE MAE SEHR SE I) SE A Le RAR I. it 


下 相似 。 下 一 部 工作 将 鉴定 在 相同 家 庭 环境 中 成 长 的 儿童 各 自 经 历 的 不 同 
环境 因素 a 上 C 如， KS SEAI ] 有 | FEH i {Ex ise H] RARE ILE Ef 分 享 相 {A 的 食物 但 E P 3: 
并 非 如 此 。 


第 13 章 健康 心理 学 与 者 龄 化 233 


影响 体重 的 遗传 因素 在 儿童 
早期 就 开始 起 作用 了 (Meyer， 
1995)。 有 三 项 纵向 遗传 学 研究 非 
党 有 价值 。 一 项 双生 子 纵向 研究 
追踪 了 从 出 生 到 青春 期 的 双生 子 ， 
在 婴儿 的 出 生体 重 上 没有 发 现 遗 
传 率 , 但 是 出 生 后 的 一 年 里 遗传 率 
开始 增加 , 而 且 之 后 一 直 保 持 在 


fe) BB Ok AE 





异 卵 双生 子 


。 双生 子 相关 系数 


s a ts 60% 一 70%( 图 13.2, 见 Matheny, 
ERG) Jr, 1990), 

国 13.2， 同 卵 和 异 孵 双生 子 从 出 生 到 15 岁 在 体重 上 的 Sita eM HE SL 

THAR ON E Matheny- Jr 1880); 儿童 期 的 收养 研究 ,同样 在 体重 上 


发 现 了 贯穿 整个 儿童 期 的 巨大 遗传 率 (Cardon，1994a,1995) 。 此 外 ,对 同胞 收养 
数据 的 纵向 遗传 学 分 析 显 示 , 遗 传 的 效应 在 儿童 期 内 年 复 一 年 得 以 持续 ;但 是 也 会 
发 生 一 些 遗 传 变化 ,特别 在 婴儿 期 。 父 母 -子女 收养 数据 表明 ,从 婴儿 期 到 成 年 其 
遗传 几乎 没有 持续 性 ,但 是 从 儿童 到 成 年 期 遗传 持续 性 的 程度 则 令 人 惊奇 。 

第 三 项 研究 是 对 大 约 4 000 对 双生 子 分 别 在 20 岁 和 45 岁 时 作 的 纵向 研究 
(Stunkard, Foch, & Hrubec, 1986) 。 在 两 个 年 龄 上 ,体重 和 身体 总 体 指 标的 遗 
传 率 高 达 80%% 。 尽 管 纵 向 的 遗传 学 分 析 显 示 , 遗传 效 应 在 很 大 程度 上 导致 了 20 一 
45 岁 之 间 的 持续 性 ,但 双生 子 45 岁 时 约 有 25 最 的 遗传 效应 与 20 岁 时 的 不 一 样 。 
也 就 是 说 ， 遗传 作用 不 仅 会 导致 从 成 年 早期 到 成 年 中 期 的 明显 的 持续 性 ， 也 会 引起 
变化 。 

由 于 在 老鼠 身上 发 现 了 一 种 被 称 为 “ 胎 翌 ”的 基因 ,所 以 肥胖 便 成 为 分 子 遗 263 
传 学 集中 研究 的 目标 。20 世纪 50 年 代 , 在 老鼠 身上 发 现 一 种 纯 合 子 条 件 下 可 
以 寻 致 肥胖 的 隐 性 突变 。 把 正常 老鼠 的 血液 输入 到 这 些 肥胖 老鼠 中 ,它们 的 体 
重 随 之 下 降 ,这 一 结果 说 明 肥 胖 老 鼠 缺 乏 其 些 控制 体重 的 重要 因素 。 访 基因 被 
克隆 ,并 发 现 它 与 人 类 的 一 个 基因 相似 (Zhang 等 ,1994) 。 研 容 还 发 现 ,该 基因 
的 产物 , 即 一 种 被 称 作 症 蛋 白 的 激素 ,可 以 通过 降低 食欲 和 增加 能 量 消耗 来 减轻 
老鼠 的 体重 (Halaas 等 ,1995) 。 然 而 ,很 少 有 例外 (Montague 等 ,1997) 的 是 大 类 
肥胖 者 的 瘦 蛋 白 基因 并 没有 出 现 异 常 。 已 经 由 另 一 种 老鼠 的 突变 克隆 了 人 脑 中 
为 瘦 重 白 受 体 编 码 的 基因 (Chua 等 ,1996) 。 这 一 基因 的 突变 可 能 会 导致 肥胖 遗 
传 的 风险 性 .不 过 ,和 瘦 蛋 白 一 样 , 瘦 蛋白 受 体 基 因 也 可 能 没有 发 生 突变 。 虽 然 
这 两 个 基因 看 起 来 似乎 都 是 控制 体重 的 关键 机 制 , 但 是 其 中 任何 -- 个 基因 都 可 
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能 不 存在 遗传 变异 ,也 就 意味 着 这 些 基因 并 不 能 解释 遗传 对 体重 的 个 体 差 异 的 
重大 页 献 。 

如 同 许多 复 来 的 性 状 一 样 ,没有 证 据 表 明 人 类 的 肥胖 主要 受 单 个 基因 的 影响 。 
正 因为 如 此 ,就 像 QTLs 一 样 ,各 种 不 同 效应 的 多 种 基因 , 才 是 遗传 对 肥 腾 有 重大 
贡献 的 原因 。 
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体重 表现 出 了 高 达 70% 左 右 的 遗传 率 , 几 乎 未 受到 共享 环境 的 影响 。 尽 管 有 
证 据 表 明和 遗传 的 变化 性 ,但 是 体重 的 遗传 效应 在 婴儿 期 以 后 还 是 非常 稳定 的 。 由 
于 最 近 在 老鼠 身上 发 现 了 与 肥 腾 有 关 的 两 个 基因 ,所 以 肥胖 就 成 为 众多 分 子 遗传 
学 研究 的 目标 。 


è a 

酒精 滥用 、 SGA EE SO RT 有 关 这 一 领域 
的 大 多 数 研究 都 是 集中 在 醒酒 上 。 

醒酒 ”很 显然 ， 个 体 一 般 要 经 历 好 几 步 才 会 陷 信 酮 酒 ， G SOREL 
做 选择 ,对 饮酒 的 量 作出 选择 ,对 养 成 饮酒 习惯 作出 选择 ,对 发 展 成 酒精 耐 受 性 和 
依赖 性 作出 选择 。 每 一 个 阶段 或 许 涉及 不 同 的 遗传 机 制 。 正 因为 如 此 , 柄 酒 很 可 
能 是 高 度 异 质 的 。 然 而 ,有 超过 30 项 的 家 庭 研究 显示 柄 酒 在 家 庭 内 相传 ， 尽管 这 
些 研究 在 效应 的 大 小 和 诊断 标准 方面 差异 很 大 (Cotton; 1979), 对 男科 ` in 
系 亲属 中 有 人 醒酒 是 到 目前 为 止 对 柄 酒 最 好 的 预测 者 。 300 Rite Ej 








20%. 应 用 相同 的 诊断 标准 进行 评价 ， NERES AERA H KOT. 
性 则 为 5% (Reich & Cloninger, 1990), = sat yt ae 
BEE OMNES ARK AEE bam 起 | ku FEHR 





1999), 比如 |; 最 近 一 项 关于 男性 一 酒 者 的 双生 子 研究 报告 ， 同 卵 双生 子 有 50%: x 
右 的 一 致 性 , 异 旷 双生 子 约 为 35%; 这 些 研究 结果 和 当前 流行 的 数据 起 和 % 做 了 比 
较 ,后 者 的 研究 数据 来 自 1902 一 1949 年 出 生 在 瑞典 的 双生 子 群体 (Kendler 等 ， 
1997)。 如 采 应 用 假设 存在 一 个 潜在 的 数量 连续 体 的 易 患 性 立 值 模 列 ,遗传 率 估 计 
值 的 范围 则 在 59% 一 64% 之 间 。 有 关 柄 酒 的 规模 最 大 的 收养 研究 来 自 斯 德 哥 尔 
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E AR RE 600 多 个 离开 栈 酒 的 生父 母 而 被 他 人 抚养 的 子女 ， 也 发 现 了 遗传 影 
响 的 证 据 (Cloninger, Bohman & Sigvardsson, 1981). 被 收养 的 男性 中 柄 酒 的 比 
A 23% ,控制 组 的 男性 则 为 15%。 这 一 研究 结果 在 瑞典 的 另外 一 个 城市 哥德堡 
也 得 人 到 了 FHiE(Sigvardsson, Bohman & Cloninger, 1996), 就 像 我 们 经 常 在 精神 
机 能 障碍 中 发 现 的 一 样 (第 11 BE) , 越 早 开始 柄 酒 ， 的 酒 程度 越 严 重 ,其 遗传 性 似乎 
越 大 。 | 
将 这 些 研 究 与 男性 柄 酒 者 .女人 性 柄 酒 者 的 双生 子 和 收养 研究 做 比较 ,并 没有 发 
现 一 致 的 结果 (MeGue，2000 ) 。 例如 ,在 斯 德 哥 尔 摩 的 收养 研究 中 (Cloninger， 
Bohman & Sigvardsson, 1981) ,被 收养 的 女性 醒酒 的 比例 为 5% ,而 控制 组 的 女性 
A3%, 然而 ,最 近 两 项 最 大 规模 的 女性 酮 酒 双生 子 研究 所 报告 的 遗传 率 大 小 与 
习性 双生 子 的 研究 结果 相似 (Heath 等 ,1997)， 





研究 者 对 醒酒 感 兴趣 是 因为 它 显示 了 一 些 由 子女 共享 ,而 非 父母 与 子女 共 襄 
的 共享 环境 的 证 据 。 例 如 :最 近 一 项 关于 青少年 饮酒 和 小 饮酒 的 收养 研究 发 现 , 父 
母 不 良 饮酒 和 亲生 的 青少年 子女 饮酒 的 相关 为 30, 与 收养 子女 的 相关 仅 为 . 04 
(McGue, Sharma, & Benson, 1996). 尽管 养父 母 和 收养 子女 之 间 缺 乏 相 似 性 ， 
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疫 有 遗传 关系 的 收养 子女 之 间 的 相关 系数 为 . 24。 而 且 , 收 养子 女 之 闻 的 相关 系数 
中 ,同性 别 子女 的 相关 (r 一 . 45) 要 显著 高 于 性 别 不 同 的 子女 (r=. 01)。 这 些 研究 
结 洒 说明, 关于 同胞 效应 (或 者 可 能 是 同伴 效应 ) 可 能 比 父母 亲 对 青少年 饮酒 的 影 
啊 还 要 重要 的 假设 是 合理 的 。 就 像 第 15 章 所 解释 的 ,两 项 关于 酮 酒 的 收养 研究 同 
伴 说 明 , 在 被 收养 者 身上 可 能 存在 基因 型 一 环境 的 交互 作用 , 即 同 时 拥有 遗传 风险 
(亲生 父母 之 一 柄 酒 ) 和 环境 风险 (养父 母 之 一 酮 酒 ) 的 被 收养 者 最 有 可 能 栈 酒 266 
(Sigvardsson, Bohman & Cloninger, 1996), 抑郁 经 常 和 醒酒 结伴 出 现 。 多 元 遗 
传 学 研究 显示 ， 抑郁 和 酌 酒 很 大 程度 上 归咎 于 不 同 的 基因 (MeGuffin 等 , 1994; 
Merikangas，1990)。 其 他 一 些 可 能 调节 遗传 对 栈 酒 的 作用 的 因素 已 经 被 找寻 山 
来 了 ,诸如 人格 、 酒 精 敏感 性 和 认 知 因素 等 (McGue，1993) 。 一 种 以 前 面 提 及 的 收 
养 研究 为 基础 所 ERDE 影响 (Cloninger，Bohman & Sigvardsson, 1981), 
该 分 类 认为 被 称 作 酌 酒 开 型 的 伴随 与 酒精 有 关 的 攻击 性 行为 的 男性 早 发 性 酌 酒 
特别 容易 遗传 。 遗 传 学 的 另外 一 个 研究 方向 是 了 解 遗 传 影响 饮酒 和 醒酒 易 受 性 的 
机 制 是 怎样 的 。 例 如 ,一 项 双生 子 研 究 发 现 饮酒 后 ,遗传 对 EEG 的 变化 有 重大 的 
影响 ;这 些 改 变 是 大 脑 对 酒精 作用 敏锐 的 耐 受 性 和 敏感 性 指标 《O'Connor 等 ， 
1999), | | | 

行为 遗传 学 最 强势 的 研究 领域 之 一 是 对 咕 具 动物 的 酝 视 药理 遗传 学 研究 , 册 
跑 是 研究 遗传 在 动物 对 药物 的 行为 反应 上 的 作用 ;这 方面 的 很 多 研究 都 与 酒精 有 
关 (Bloom &. Kupfer, 1995; Broadhurst, 1978; Crbbe & Harris, 1991), 1959 
年 ,有 研究 显示 ， 近 区 系 老 鼠 对 饮酒 的 偏好 明显 不 同 ,这 一 观察 结果 暗示 存在 遗传 
的 影响 (McClearn & Rodgers, 1959). 在 后 来 许多 对 酒精 的 行为 反应 中 也 发 现 了 
近 交 系 的 差异 (Phillips & Crabbe, 1991)。 

选择 研究 为 遗传 影响 提供 了 强 有 力 的 实证 。 例如 ,一 项 研究 成 功 地 选择 出 对 
酒精 效应 敏感 的 老鼠 (McClearn, 1976)。 当 老鼠 被 注射 几 种 等 量 的 鼠 类 酒精 , 它 
们 ”以 睡眠 方式 度 过 酒 劲 ” 的 时 间 长 短 不 一 。 “睡眠 时 间 ” 作 为 对 酒精 注射 的 反应 ， 
证 昌 老 最 被 作 面 放置 在 摇篮 后 ,到 它们 自己 恢复 平稳 时 所 花 的 时 间 来 测量 (图 
13. 3), 选择 这 种 方法 来 测量 酒精 敏感 性 获得 了 成 功 ,研究 结果 对 遗传 因素 的 重要 
性 提供 了 有 力 的 验证 (图 13. 4)。 经 过 18 代 的 选择 繁殖 ,长 睡 (LS, long-sleep) 动 
物 平均 的 “睡眠 ?时 间 为 2 小 时 。 大 多 数 短 睡 (SS， short-sleep) 老 鼠 甚至 不 需要 入 
选 ,它们 的 平均 "睡眠 ?时间 仅 为 10 分 钟 左右 。 到 15 代 后 ,SS 家系 和 LS 家 系 之 间 
SA MARC 13, 5)。 也 就 是 说 ,LS 家 系 的 每 一 只 老鼠 的 睡眠 时 间 比 在 SS 家 系 的 
任何 一 只 老鼠 都 要 长 。 
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图 13.3 在 老 罗 注射 酒精 以 后 用 来 测量 其 失去 恢复 乎 稳 反 应 的 "睡眠 摇篮 "， 摇 篮 2 中 ,长 睡眠 者 267 
MERMER ATERRAT. EE 3, 短 睡眠 老鼠 正在 开始 恢复 身体 的 平稳 (! 引 自 
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图 13.4 酒精 睡眠 时 间 选 择 研究 的 结果 。 ERGER- -第 8 代 之 间 的 选择 斩 时 中 断 
CS| A McClearn. = pe). 
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图 13.5 在 15 代 选择 之 后 酒精 睡 眼 时间 的 分 配 ( 引 自 McCleam, 未 出 版 )。 


超过 18 代 选 择 后 ,两 个 家 系 的 稳定 分 歧 表 明 有 很 多 基因 影响 着 睡眠 时 间 的 济 
量 。 如 果 仅仅 涉及 一 两 个 基因 ,两 个 家 系 在 几 代 选 择 之 后 就 会 出 现 分 法 。 选 择 家 
系 为 进一步 研究 基因 和 行为 之 间 的 路 径 棍 供 了 一 个 革新 的 动物 模式 。 例 如 ,LS 家 268 
系 和 SS 家 系 已 经 成 为 广泛 应 用 的 酒精 敏感 研究 的 老鼠 模式 (Collins，1981) 。 其 
IEE PEED A IE Cy MOE HS BLS RR ISS RAR R 
的 酒精 消耗 (Crabbe 等 ,1985)。 这 些 都 具有 强 的 遗传 效应 。 例 如 ,选择 出 来 对 剥 
守 寺 上 的 老 要 对 脱 瘦 过 程 也 非常 角 感 ,以 至 于 仅仅 注射 一 次 酒精 ,它们 就 会 出 现 
症状 。 

在 鉴定 与 毒品 相关 行为 有 关 的 QTLs 方面 ， 对 老鼠 进行 精神 药理 遗传 学 研究 
就 显得 越 来 越 重要 (Crabbe 等 ,1999)。 例 如 ,好 几 个 团队 已 经 在 老鼠 9 号 染色 体 
的 中 间 部 位 为 老鼠 酒精 偏好 的 QTLs 定 了 位 (Pillips 等 ,1998a) AKRA AE 
巴 胺 D2 受 体 亚 型 进行 编码 的 基因 。 对 D2 受 体 被 山 除 的 老 也 的 研究 / (a 示 了 该 基 
因 可 以 减弱 老鼠 对 酒精 的 偏好 。 每 一 个 QTL 赋予 “睡眠 时 间 ” 约 cos 的 差别 。 
也 就 是 说 ,具有 其 中 某 一 个 座 点 上 的 LS 等 位 基因 的 老 饼 个 体 应 该 平均 比 具有 SS 
等 位 基因 的 老鼠 多 睡 20 分 钟 。 然 而 ,如 果 某 只 老鼠 拥有 所 有 5 个 LS 等 位 基因 , 则 

” 它 的 基因 型 可 以 解释 在 LS 和 SS 老鼠 的 睡眠 时 间 之 间 总 共 相 差 170 分 钟 中 的 130 
分 钟 。 至 少 有 24 种 与 毒品 反应 有 关 的 QTL 被 确切 定位 ,比如 饮酒 ,酒精 诱导 的 恢 
复 平稳 反射 的 丧失 ,反应 剧烈 的 酒精 和 戊 巴 比 受 脱 瘾 过 程 ,可 卡 因 剥 夺 , 吗 啡 偏好 
和 痛觉 缺失 等 (图 13. 6) (Crabbe 等 ,1999) 。 这 一 结果 代表 了 从 五 年 前 的 首次 努力 
到 总 结 QTLs 对 毒品 的 反应 以 来 所 取得 的 相当 大 的 进步 (Crabbe，Belknap & 
Buck，1994) 。 老 鼠 基 因 融 除 的 研究 ,同样 证 实 了 特殊 基因 在 对 毒品 的 行为 反应 方 
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面具 有 影响 。 例 如 , 融 除 老鼠 的 血 请 
(Crabbe 等 ,1999) 和 对 可 卡 因 易 受 性 的 提高 (Rocha 等 ,1998) 。 另 外 一 项 研究 发 
现 , 如 果 老 鼠 的 多 巴 胺 D4 受 体 基因 被 敲 除 后 , 它 就 对 条 精 、 可 卡 因 和 甲 基 条 丙胺 等 


敏感 {Rubinstein 等 ,1998) 。 


青 素 受 体 基 因 就 会 导致 老鼠 酒精 消耗 的 上 升 


另外 已 经 证 实 ,通过 阻止 特殊 脑 区 受 体 分 子 的 合成 来 


但 断 毒品 影响 的 反 义 DNA ”抑制 ?影响 着 几 十 种 对 毒品 的 行为 反应 ( 见 第 7 章 )， 
(Buck, Crabbe, & Belknap，1994) 。 对 老鼠 QTL 的 研究 特别 让 人 感到 兴奋 , 因 
为 它 能 够 为 人 类 QTL 研究 确定 可 以 对 之 进行 检验 的 候选 QTLs( 见 第 6 章 )。 
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图 13.6 毒品 相关 的 QTLs MRAM. LHR 1.2.4.6.8,9. 10, 11,14 0 15 Sew Peedi :; 
的 QTLs TER TRE. SAAN QTLs 用 粗 体 字 表示 ， 与 可 卡 因 有 关 的 QTLs > 
ARRS Ror, SRE LRARH QTLS 用 下 划 线 表示 ， 与 吗啡 有 关 的 QTLs 用 圆 括号 标示 。 定 


位 于 这 些 QTLs 附近 的 、 尚 不 确定 的 候选 基因 被 标示 在 每 条 染色 体 的 右 册 (获准 摘 和 ee: 


1999, % 175 Ti). 
* BIS Mes SSR 





人 头 酌 硒 的 分 子 遗 传 学 研究 同样 在 进行 之 中 (Reich 等 ,1999)。 人 们 目前 对 与 
酒精 新 陈 代谢 有 关 的 基因 了 解 得 比较 多 。 例 如 ,在 整个 东亚 有 1/3 到 1/2 的 个 体 
都 有 一 个 纯 合 等 位 基因 (MU 做 ALDH2* 2), 它 可 以 使 控制 酒精 新 陈 代谢 的 关键 的 
RNS o 这 一 后 果 在 酒精 新 陈 代谢 阶段 越 来 越 严重 ,就 会 产生 一 些 不 适 的 症状 , 诸 271 
如 脸红 和 恶心 等 。 这 是 突变 等 位 基因 保护 个 体 ， 避 倪 其 发 展 成 酮 酒 的 实例 。 这 些 
遗传 变异 导致 个 体 饮 酒量 降低 ， 这 或 许 是 东亚 人 醉酒 的 比例 为 什么 比 高 加 索 人 低 
很 多 的 原因 (Hodgkinson, Mullan, & Murray, 1991), SYD AMAL Antabuse® ) 
也 可 以 引起 相同 的 症状 , 它 是 在 酒精 中 毒 治 疗 中 阻止 个 体 饮 酒 的 基础 。 





已 有 斌 究 报告 了 有 希望 的 、 扫描 连锁 基因 组 的 大 规模 研究 的 初步 结果 (Long 
等 ,1998;Reich 等 ,1998)， 规模 最 大 的 是 醒酒 遗传 学 多 中 心 协 作 研 究 (COGA 》， k 
有 1 200 个 至 少 包含 有 酌 酒 先 证 者 在 内 的 三 个 直系 亲属 的 家 庭 。 《遗传 流行 病 学 


最 近 出 版 的 增刊 里 有 68 篇 论文 均 以 COGA 数据 为 基础 (Almasy & Wy 
1999), 
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小 结 


关于 柄 酒 方面 的 双生 子 和 收养 的 研究 结果 非常 不 一 致 ,但 是 所 有 的 研究 结果 
综合 起 来 说 明 男 性 的 遗传 率 为 中 等 大 小 ,女性 的 遗传 率 较 小 。 早 发 柄 酒 和 越 严 重 
的 柄 硒 看 起 来 遗传 性 更 高 。 精 神 药理 遗传 学 已 经 成 为 一 个 运用 毒品 吸食 或 滥用 ， 
尤其 是 栈 酒 方面 的 动物 模型 进行 研究 的 ,非常 活跃 的 领域 。 例 如 ,选择 研究 记录 了 
遗传 对 诸多 毒品 行为 反应 的 影响 。 老 鼠 的 酒精 一 相关 行为 的 QTLs 已 经 被 鉴定 
出 来 。 

吸烟 目前 大 概 有 1/3 的 美国 成 年 人 吸烟 ,他 们 中 的 大 多 数 人 已 经 对 尼 十 丁 
产生 了 依赖 。 每 年 有 1/3 的 人 尝试 戒烟 ,但 只 有 3% 的 人 获得 成 功 。 尼 十 丁 比 绝 大 
多 数 的 违禁 药物 更 容易 成 瘤 。 尼古丁 也 是 最 致命 的 毒品 之 一 ,因为 仅 美国 每 年 与 
吸食 烟草 有 关 的 死亡 人 数 达 数 十 万 之 多 (Peto 1992), RABAT REM BK 
境 因素 ,但 是 个 体 在 尼古丁 成 净 的 易 感性 上 的 差异 受到 遗传 因素 的 影响 。 有 五 项 
双生 考 的 研究 ,总 共 对 来 自 四 个 国家 、 超过 一 干 对 双生 子 进行 了 研究 , 均 指 出 遗传 
对 暖 烽 的 影响 (Heath & Madden, 1995) 。 比 如 ,最 大 的 一 项 是 对 来 自 瑞典 的 1 200 
对 双 毕 对 的 研究 ， 其 中 每 一 对 双生 子 中 有 一 个 是 吸烟 者 (Medlund 等 ,1977)。 研 究 
发 更 ;如果 有 一 个 双生 子 是 吸烟 的 ,那么 同 卵 双生 子 中 另 一 位 吸烟 的 可 能 性 为 
75% 5 SPOBIRAE FMB 63%. SRETIX PIE FEE AA BEREN y A 
行 分 析 ， 发 现 吸烟 倾向 的 遗传 率 约 占 60%, 以 及 一 些 共享 环境 的 影响 (Heath & 
Maddén; 1995), 一 项 对 42 对 分 开 抚养 的 同 卵 双生 子 的 研究 发 现 ,他 们 是 否 吸烟 
的 一 致 性 为 79%(Shieds，1962) 。 

入 们 为 什么 开始 吸烟 的 原因 与 为 什么 坚持 吸烟 以 及 吸 多 少 烟 的 原因 看 起 来 亿 272 
了 不 同 (Heath & Madden, 1993)。 比 如 ,很 可 能 不 是 由 父母 ,而 是 由 同伴 形成 的 
蒜 捍 环境 对 开始 吸烟 的 影响 要 远 远 大 于 对 坚持 吸烟 的 影响 (Rowe & .Linver, 
1995)。 青 少年 阶段 是 开始 吸烟 的 关键 时 期 ,这 是 引 人 关 注 的 发 展 问题 。 很 少 有 人 
过 了 青少年 阶段 才 开始 吸烟 。 另 外 ， ETRE IT E TAR TED ARNE HE 
大 部 分 出 于 寻求 新 奇 等 人 格 特质 (Heath & Madden, 1995) RIHM (Ker 
1993b) 。 然 而 ,人 格 与 吸烟 数量 和 坚持 吸烟 之 间 没有 关系 。 后 两 个 方面 似乎 小 及 
到 相同 的 遗传 因素 。 SA EATER SA BEM True 
等 ,1999) 。 

研究 者 已 着 手 测定 产生 这 些 遗 传 作用 的 特殊 基因 。 例 如 ， 曾经 有 研究 报告 | 
说 多 巴 胺 运送 基因 与 个 体 冒 险 开 始 吸 烟 以 及 放弃 香烟 的 困难 有 联系 (Lerman 
等 ,1998) 。 扫 描 与 吸烟 的 QTL 连锁 的 基因 组 ， RS ane 
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中 有 些 在 独立 样本 中 被 复制 (Kendler 等 ,1999) 。 和 希望 对 具有 特殊 遗传 风险 的 个 
体 的 鉴定 能 够 带 来 比 传统 的 、 干 篇 一 律 的 方法 更 加 有 效 的 ,为 个 体 订 制 的 干预 和 
HEr FS 

其 他 毒品 ”老鼠 近 交 系 和 选择 研究 记录 了 遗传 对 几乎 所 有 在 滥用 条 件 下 的 毒 
品 的 敏感 性 都 有 影响 (Crabbe &. Harris, 1991). 对 人 类 的 研究 很 难 开 展 , 因 为 像 
茶 内 胺 和 可 卡 因 等 都 是 非法 的 (Seale，1991)。 一 项 双生 子 吸 食 和 滥用 大 麻 研 究 的 
结果 与 酒精 研究 的 结果 相似 ;共享 家 庭 环 境 因素 在 开始 使 用 毒品 时 起 作用 ,而 随后 
的 吸食 和 滥用 在 很 大 程度 上 由 遗传 因素 导致 (Kendler & Prescott, 1998), Æ 
于 毒品 之 下 显示 出 了 遗传 影响 的 这 一 发 现 引 人 关 注 。 对 超过 1 000 对 来 目 越 南 世 
纪 双 生子 登记 处 的 男性 双生 子 研究 发 现 ,遗传 的 显著 性 不 仅 体现 在 对 大 麻 、 刺 激 
物 , 镇 痛 剂 ,可 卡 因 和 致 幻 剂 的 使 用 上 ,也 体现 在 暴 需 于 每 一 种 毒品 之 下 ( Tsuang 
千 ,1992)。 通 常 应 该 把 暴露 于 毒品 之 下 视 为 环境 的 风险 因素 ， 这 也 是 合理 的 。 不 
过 , 像 这 样 的 结果 提高 了 遗传 因素 作用 于 经 验 的 可 能 性 ,这 -一 论题 将 在 第 15 草 进 


小 结 


已 经 发 现 遗 传 对 坚持 吸烟 和 吸烟 量 有 中 等 程度 的 影响 。 共 享 环境 的 影响 在 开 
始 吸烟 时 起 更 大 的 作用 。 老鼠 研究 显示 了 遗传 在 老鼠 对 几乎 所 有 被 滥用 的 毒品 的 
敏感 性 上 具有 影响 。 全 于 人 类 , 甚至 暴露 于 毒品 之 干 也 可 能 受 遗 传 因 素 的 影响 。 ”273 


压力 和 心血 管 患 病 风险 


面 对 心 理 压 力 ,个 体 的 心脏 反应 表现 出 个 体 差异 。 因 为 这 些 反应 的 差 妆 或 由 
和 心血 管 疾病 有 关 , 而 心血 管 疾 病 是 导致 美国 人 死亡 的 首要 原因 一 一 这 也 战 为 健 
康 心 理学 主要 的 研究 领域 之 一 (Manuck，1994) ， 研究 的 关注 点 入 经 开始 转 向 对 
遗传 因素 的 思考 。 最 近 有 10 项 双生 子 研究 调查 了 在 实验 室 实施 剧烈 心理 压力 的 
条 件 下 , 血压 和 心率 的 反应 (Hewitt &- Turner，1995)。 研 究 显示 ,遗传 对 心血 管 
对 压力 的 反应 有 中 等 影响 ， 向 共享 环境 对 其 基本 没有 影响 。 

研究 人 员 尝 试 在 实验 室 里 探查 环境 风险 ， 往往 是 把 标准 情境 施加 于 所 有 被 试 ， 
可 能 因为 无 法 模拟 人 们 可 以 自 由 选择 情境 的 真实 世界 而 导致 实验 失败 (Turner， 
1994)。 也 就 是 说 ,实验 室 范式 没有 考虑 到 个 休 将 如 何 面 对 实 验 宣 之 外 的 压力 ,有 
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些 个 体 将 会 成 功 叙 免 压 力 情境 ,相反 其 他 人 会 积极 地 寻求 这 样 的 情境 。 正 因为 如 
此 ,该 研究 领域 的 新 趋向 是 在 实验 室外 反复 地 监控 压力 和 心血 管 的 反应 
(Pickering，1991) 。 例 如 ,一 项 小 型 的 双生 子 研究 在 24 小 时 期 间 每 20 分 钟 对 被 
试 的 血压 进行 记录 ,发 现 血 压 和 心率 的 遗传 率 大 约 为 30%(Turner, 1994)。 一 项 
历经 24 年 的 大 型 双生 子 血压 研究 发 现 血压 的 遗传 率 为 50%% ,并 发 现 了 从 中 年 到 老 
年 ,遗传 导致 血压 变化 的 证 据 (CColletto，Cardon，& Fulker，1993)。 对 年 轻 双 生 
子 . 其 父母 ,以 及 与 其 父母 年 龄 相同 的 成 年 人 的 血压 研究 也 发 现 了 相似 的 结果 
(Snieder，van Doornen, & Boomsma, 1995), 尽管 这 些 血 压 研 究 还 没有 明确 评 
全 心血 管 对 压力 的 反应 ,但 是 人 们 已 经 越 来 越 认 识 到 遗传 在 置身 于 压力 和 其 他 与 
健康 相关 的 风险 因素 中 所 起 的 作用 (Plomin，1995)。 例 如 ,导致 个 体 冒险 把 自己 
置身 于 压力 之 下 的 生活 风格 就 与 遗传 因素 有 关 (Rose， 1992). 第 15 章 将 进一步 
讨论 有 关 遗 传 对 此 类 经 验 的 作用 的 论题 。 

| 心血 管 疾病 已 经 成 为 很 多 分 子 遗 传 学 研究 的 对 象 , 也 成 为 研究 普通 复杂 障碍 
的 一 种 数量 性 状 基 因 座 模式 。 该 领域 鉴定 出 了 第 一 批 QTLs 中 的 一 部 分 
(Cambien 等 ,1992; Sing & Boerwinkle，1987)。 尽 管 已 经 发 现 一 单 基因 显 性 突 
变 与 一 种 罕见 的 被 称 作家 族 高 胆 人 省 醇 血 的 心血 管 疾病 有 关 , 但 是 该 基因 在 整个 冠 
状 心脏 病 上 只 起 很 小 的 作用 (Hobbs 等 ,1990) 。 现 已 知道 与 几 个 生理 过 程 有 关 的 274 
动脉 基因 可 以 增加 人 们 患 心血 管 疾病 的 风险 (Keating & Sanguinetti，1996) 。 其 
中 一 个 因素 就 是 高 血压 。 虽 然 血压 受到 基因 的 影响 ,但 是 要 在 染色 体 上 给 基因 定 
位 并 非 易 事 (Corvol 4,1999; Xu 等 ,1999) ,而 且 这 里 有 类 似 精 神 病 这 样 的 复杂 性 
TAGS 11 章 )。 心 理学 对 压力 和 心血 管 疾病 关系 的 研究 ,也 已 经 开始 转向 鉴定 能 够 
解释 遗传 对 心血 管 压力 反应 的 影响 的 QTLs。 


小 结 


最 近 健 康 心理 学 对 遗传 的 研究 显示 ,遗传 中 度 影响 心血 管 对 压力 的 应 面 家 
HONE UL | 


心理 学 和 老龄 化 


老龄 化 是 把 心理 学 引入 遗传 研究 新 领域 的 又 一 个 范例 。 和 健康 心理 学 一 样 ， 
老龄 化 也 是 具有 重大 社会 意义 的 领域 。 大 多 数 社会 的 平均 寿命 在 增加 ， 这 主要 是 
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健康 护理 进步 的 结果 。 例 如 ,在 美国 ,年 龄 在 65 岁 及 以 上 的 老人 数量 在 今后 30 年 
上 则 将 从 104% 翻 一 亚 , 增 至 20% (美国 人口 普 查 局 ,1995)。 成 年 人 中 人 数 增长 最 快 
的 是 年 龄 超过 85 岁 的 老人 。 在 世界 范围 内 ,该 群体 增长 的 速度 几乎 是 整个 人 口 数 
重 增 长 速度 的 2 倍 (Chawla，1993)。 尽 管 生命 的 后 期 会 发 生 明 显 变化 ,但 是 不 可 
能 把 这 些 年 纪 更 大 的 老人 一 并 划 归 到 “ 稍 老 的 人 ”类 别 中 去 ， 因为 年 纪 更 大 的 老人 
在 心理 和 生理 上 都 与 之 锭 然 不 同 。 遗 传 学 要 研究 的 问题 是 遗传 因素 在 何 种 程度 上 
影响 着 生命 后 期 机 能 的 个 体 差 异 ? 

令 人 吃惊 的 是 ,心理 学 一 直 鲜 有 对 整个 生命 过 程 最 后 半 段 的 遗传 研究 
(Bergeman & Plomin, 1996), 第 8 TESA SOPRA RRO SY. E a AS ch 
等 程度 的 遗传 影响 。 痴 呆 是 分 子 遗 传 学 的 重点 研究 领域 。 气 介绍 ;有 几 个 基因 共 
同 叶 致 了 一 种 在 中 年 发 作 的 ,罕见 的 痴呆 。 心 理学 最 好 的 一 个 OTL 江 例 就 是 脱脂 
蛋 日 与 典型 的 晚 发 痴 呆 有 关 。 

第 9 章 介 绍 了 另外 一 个 关于 遗传 学 和 认 知 老龄 化 方面 引 人 注 意 的 发 现 ， 一 般 
认 知 能 力 的 遗传 率 在 整个 生命 过 程 中 不 断 增加 ， 在 生命 后 期 ,遗传 率 的 估计 值 达 
到 了 80% ,尽管 在 最 老 的 个 体 中 ,遗传 率 或 许 会 再 次 下 降 , 但 这 仍然 是 已 报告 的 行 275 
为 特征 中 遗传 率 最 高 的 数据 (图 13. 7) 。 由 于 对 整个 生命 进程 中 特殊 认 知 能 力 的 
研究 开展 得 不 够 充分 ,无 法 得 出 特殊 认 知 能 力 的 遗传 率 在 整个 发 展 过 程 中 是 否 了 由 
在 增加 的 结论 。 不 过 这 个 结论 似乎 很 可 能 是 一 个 普遍 规则 , 因为 遗传 对 特殊 认 知 276 


图 13.7 93 岁 高 龄 的 间 卵 双 胸 姐妹 
参加 了 一 项 关于 生命 晚期 认 知 机 能 的 
双生 子 研究 ,以 及 她 们 童年 的 照片 
(McClean 2.1997). fa] 9P 2 Aa ty ee 
晚年 不 但 在 身体 上 继续 相似 ,而 且 她 
们 认 知 能 力 的 测量 结果 也 保持 相似 
(sh i & fil. Science, June 6, 1997. 
Copyright 1997 American Association 
for the Advancement of Science). 
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能 力 的 影响 和 遗传 对 一 般 认 知 能 力 的 影响 在 很 大 程度 上 是 重 又 的 (第 10 章 )。 第 
10 章 多 元 遗传 学 分 析 的 讨论 中 没有 提 到 认 知 和 老龄 化 领域 对 两 种 能 力 的 区 分 ; 
“流体 ”能力 ,如 空间 能 力 ,会 随 着 年 龄 的 增加 而 降低 忆 晶 体 ? 能 力 ,比如 词语 能 力 ， 
会 随 着 年 龄 的 增加 而 增加 (Baltes，1993)。 尽 管 曾 经 假设 流体 能 力主 要 基于 生物 
因素 ,晶体 能 力主 要 基于 文化 因素 ,和 而 迄今 为 上 的 遗传 研究 发 现 晶 体能 力 和 流体 能 
力 的 遗传 性 相等 (Pederson，1996)， 

对 生命 后 期 的 精神 机 能 障碍 和 人 格 方面 进行 的 遗传 研究 得 出 的 结论 与 第 12 
和 章 介绍 的 生命 早期 的 研究 结果 相似 (Bergeman，1997) 。 一 项 非 临 床 的 老年 双生 子 
的 抑郁 研究 发 现 ,尽管 在 这 些 研究 样本 中 年 纪 最 大 的 双生 子 上 发 现 的 遗传 率 更 高 
(Gatz 等 ,1992) ,但 遗传 因素 对 抑郁 症状 的 影响 并 不 大 (遗传 率 大 约 为 15 外 )。 仿 
人 惊奇 的 是 ,在 这 项 研究 中 ,环境 因素 的 影响 很 强 , 占 整个 方差 的 25 听 。 

有 一 些 特征 只 出 现在 生命 后 期 的 遗传 研究 ,生命 早期 的 研究 并 未 涉及 到 。 所 
iR A 型 行为 一 一 强 驱 力 和 竞争 行为 ,特别 引 人 关 注 ;因为 这 一 行为 被 认为 与 心脏 
病 发 作 有 关 一 一 对 老年 双生 子 诸 人 格 特征 的 测量 表明 其 典型 地 具有 中 等 程度 的 遗 
传 率 (Pederson 等 ,1989b) 。 另 一 个 值得 注意 的 人 格 领域 是 控制 点 。 控 制 点 就 是 
指 个 体 相信 事情 的 结果 应 该 归 因 与 自己 的 行为 或 者 运气 的 程度 。 有 些 老年 人 的 榨 
制 感 减 弱 了 ,而 这 一 下 降 与 心理 机 能 的 下 降 和 身体 状况 差 连接 在 一 起 。 一 项 生命 
后 期 的 双生 子 研究 发 现 , 遗 传 对 控制 点 的 两 个 方面 ;责任感 和 生活 方向 具有 中 等 程 
度 的 影响 (Pederson 等 ,1989a) 。 不 过 ,作为 关键 变量 ， 对 运气 决定 生活 结果 的 作用 
的 认识 ,只 受 共享 环境 的 较 大 影响 ,而 不 受 遗 传 的 影响 。 这 一 发 现 号 然 还 需要 验 
证 ， 但 依然 从 人 格 研究 的 有 中 等 造 传 影响 和 无 共 李 环境 影响 的 惯常 发 玩 中 脱 蜂 
而 出 。 

美国 最 高 法 院 法 官 Oliver Wendell Holmes 说 过 一 TARERE: 
“如 果 某 人 想 要 长 寿 ， MAATEN HAAR SKERI 的 Hedi A” 
(Cohen, 1964, p, 133). Sifts; 进 传 研究 发 现 寿 全 只 受到 abe aig 
例如 ,一 项 超过 500 对 的 双生 子 研究 报告 部 条 , 同 NTER A 
为 . 23 而 异 卵 双 生子 之 间 的 相关 为 . 00(MeGae， Hirsth, ,SU Lykken, 
其 他 双生 子 、 家 庭 和 收养 研究 也 得 到 了 类 似 的 结果 : 进 传 对 Fone 
(Bergeman, 1997), eR 

心理 学 家 特别 感 兴趣 的 是 我 们 生活 得 怎样 以 及 生活 的 质量 ， Tf PBS 
们 能 够 活 多 久 。 如 同 健康 和 主观 幸福 感 之 间 的 关系 (Harris 等 ， 1992) [4% 生活 满 277 
意 度 受到 遗传 中 等 程度 的 影响 (MeClearn，1990)， 日 常生 活 的 健康 和 机 能 表 阴 ， 遗 
传 对 人 们 的 晚年 生活 具有 中 等 程度 的 影响 。 生 活 质量 的 另外 一 个 方 面 就 是 自 我 觉 
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察 能 力 。 一 项 对 上 年 纪 双 生子 的 研究 ,发 现 自我 觉察 能 力 一 一 人 际 技能 .智能 和 家 
居 技 能 一 一 的 6 个 特征 显示 有 50% 左 右 的 遗传 率 (McGue,，Hirsch,& Lykken, 
1993), 


小 结 


令 人 吃惊 的 是 心理 学 很 少 有 直接 指向 后 半生 的 双生 子 和 收养 研究 。 尽 管 如 
此 , 痢 采 仍 是 目前 分 子 遗 传 学 研究 得 最 深信 的 领域 之 一 。 心 理学 关于 QTL 的 最 好 
的 一 个 范例 就 是 脱脂 蛋白 和 晚 发 痴呆 之 间 的 关系 。 研 究 表 明 寿 命 只 受到 一 定 的 
遗传 影响 。 几 项 有 关 晚 年 双生 子 和 收养 心理 特征 的 研究 结果 与 生命 早期 的 相关 研 
究 结果 基本 相似 。 晚 年 生活 质量 的 部 分 指标 也 受到 -一定 的 遗传 影响 。 


总 g 


作为 心理 学 的 两 个 新 领域 ,健康 心理 学 和 老龄 化 得 出 了 令 人 注目 的 遗传 研 
究 结 果 。 健 康 心 理学 里 ,遗传 研究 的 范例 是 压力 和 心血 管 患 病 风险 。 几 项 双生 
子 的 研究 发 现 ,在 实验 室内 和 实验 室外 ,遗传 对 心血 管 压 力 反应 有 中 等 程度 的 
影响 。 
健康 心理 学 遗传 研究 的 第 二 个 范例 是 体重 和 肥胖 研究 。 虽 然 大 多 数 关 于 体重 
增加 的 理论 均 是 环境 论 的 ,但 是 遗传 研究 一 致 表明 ,体重 的 个 体 差异 受到 遗传 的 巨 
大 影响 ,而 且 遗 传 率 达 70% 左 右 。 同 样 有 意思 的 是 根据 环境 理论 进行 的 研究 一 至 
发 现 ,共享 家 庭 环 境 对 体重 没有 影响 。 纵 向 的 遗传 研究 发 现 , 虽 然 有 证 据 表 明 即 使 
在 成 年 期 遗传 会 发 生 一 些 变化 ,但 是 在 婴儿 期 以 后 ,遗传 对 体重 的 影响 表现 出 令 人 
惊奇 的 稳定 性 。 当 前 分 子 遗 传 学 研究 的 兴趣 大 都 集中 在 老鼠 身上 发 现 的 有 关 乃 胖 
根源 的 两 种 基因 。 
来 自 健康 心理 学 的 第 三 个 范例 是 成 冶 研 究 。 男 性 柄 酒 显 示 了 中 等 程度 的 遗传 
影响 , 早 发 的 .严重 的 与 攻击 性 有 关 的 栈 酒 受到 更 大 的 遗传 影响 。 对 隆 女 性 来 说 ， 
遗传 的 影响 较 小 。 对 老鼠 酒精 -相关 行为 的 选择 研究 证 实 了 遗传 的 影响 ,提供 了 动 
物 研究 模式 并 找到 了 QTLs。 分 子 遗 传 学 对 人 类 醒酒 的 研究 刚刚 起 步 。 吸 烟 的 坚 
持 性 和 数量 同样 也 显示 了 中 等 程度 的 遗传 影响 , 共享 环境 对 青少年 开始 学 抽烟 起 278 | 
着 重要 作用 ,此 共享 环境 更 可 能 来 自 同伴 ,而 非 父母 。 
遗传 研究 最 近 才 开始 关注 到 生命 进程 的 最 后 一 半 。 心 理学 内 分 子 遗 传 学 深入 
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研究 的 绒 域 是 老年 独 呆 和 晚年 认 知 能 力 的 下 降 。 双 生子 和 收养 研究 发 现 一 般 认 知 
能 力 的 遗传 率 在 整个 成 年 期 间 保持 增长 。 一 些 研 究 暗示 ,抑郁 的 遗传 率 在 生命 后 
期 也 有 提高 。 较 年 轻 老 人 的 人 格 特质 研究 结果 与 上 述 结果 类 似 , 即 存在 中 等 程度 
的 遗传 率 ,而 共享 家 庭 环 境 无 影响 。 对 老年 人 生活 质量 的 测量 研究 也 表明 存在 中 
等 程度 的 遗传 影响 。 
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在 一 个 多 世纪 以 前 就 牢 牢 地 扎根 于 达尔 文理 论 的 进化 思想 直到 最 近 才 在 行 279 
为 科学 领域 确立 了 地 位 。 本 章 概括 介绍 进化 论 及 其 相关 的 两 个 领域 。 群 体 遗 传 
学 为 调查 效力 ,尤其 是 改变 基因 和 基因 型 频率 的 进化 效力 提供 了 数量 基础 。 第 
二 个 与 进化 论 有 关 的 研究 领域 是 进化 心理 学 ,研究 者 探究 的 是 进化 时 间 标 尺 上 
的 行为 适应 。 


查尔斯 .达尔文 


查尔斯 ， 达尔 文 于 1859 年 撰写 的 《物种 起 
源 》 是 世界 最 有 影响 的 书籍 之 一 (图 14. 1) 。 达 
尔 文 在 1831 年 一 1836 ERAI AR SMEG TT 
著名 的 环球 航行 ,使 他 得 以 观察 物种 对 环境 的 
非凡 适应 。 例 如 ,他 特别 要 求 自己 对 生活 在 加 
拉 帕 格 斯 群岛 的 一 小 块 区 域 里 的 14 种 省 科 
鸣 鸟 进行 了 观察 。 这 些 鸟 首要 的 差异 是 它们 的 
只 ,每 一 种 吻 都 恰好 适合 于 物种 各 自 特殊 的 避 
食 习 惯 (图 14. 2). 

当时 的 神学 提出 了 “设计 论 ”, 认 为 动 植物 = : aed 
对 其 生活 环境 的 适应 ,是 造物 主 智慧 的 证 据 。 图 14.1 年 轻 时 的 查尔斯 * 达尔文 
如 此 精妙 的 设计 ,不 仅 使 得 该 观点 得 以 发 展 ， (党 英国 自然 历史 博物 馆 管理 会 允许 ,) 





由 ”加 拉 帕 格 斯 群岛 (Galapagos Islands) 位 二 南美 洲 的 厄瓜多尔 西部 一 一 译 者 注 。 
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而 且 意味 着 存在 一 位 “设计 者 ”。 达 尔 文 被 要 求 作为 一 名 博物 学 家 来 考察 猪 大 号 
的 环球 航行 ,目的 是 为 “设计 论 * 提 供 更 多 的 例证 。 不 过 ,在 整个 环球 航行 期 间 ， 
达尔 文 开始 认识 到 诸如 加 拉 帕 格 斯 鸟 类 这 样 的 物种 ,并 非 是 一 次 了 结 地 被 设计 
出 来 。 这 一 认识 使 得 他 提出 了 从 一 个 物种 进化 为 另外 一 个 的 异端 理论 :“ 看 到 内 
部 联系 着 的 一 小 群岛 在 结构 上 具有 的 等 级 性 和 差异 性 ,很 可 能 真 的 会 猜想 ,他 们 
是 由 这 个 群岛 上 最 初 数量 极 少 的 鸟 形成 的 物种 被 修改 成 的 不 同 结果 ”(Darwin， 
1896, p. 380) 。 此 次 航行 以 后 的 20 多 年 里 ,达尔 文才 逐步 系统 地 整理 进化 论 的 
证 据 。 

达尔 文 的 进化 论 从 一 个 种 群 内 的 变异 展开 。 种 群 内 个 体 之 间 存 在 的 差异 极 少 
部 分 归 因 于 遗传 。 生 存 到 成 熟 和 繁殖 时 期 的 可 能 性 即便 只 受 特 殊 性 状 的 轻微 影 
响 , 生 存 者 的 后 代 展 现 的 性 状 将 比 亲 代 略微 明显 。 这 样 经 过 一 代 又 一 代 , 种 群 的 特 
征 会 逐步 发 生变 化 。 经 过 相当 长 的 时 期 ,这 些 变化 累积 到 相当 大 程度 ,以 至 于 整个 
种 群 变 成 了 一 个 新 的 物种 ,品种 间 再 也 无 法 杂交 成 功 。 

例如 ,达尔 文 在 加 拉 帕 格 斯 群岛 所 看 到 的 不 同 物种 的 岛 类 可 能 经 历 了 进化 , 因 
为 其 先祖 物种 个 体 间 唆 的 大 小 和 形状 上 具有 细微 差异 。 唆 更 有 力量 的 那些 个 体 更 
有 可 能 拷 开 坚硬 的 种 子 。 当 种 子 成 为 主要 食物 源 时 ,这 样 的 鸟 就 能 生存 与 繁衍 。 
其 他 一 些 鸟 类 的 只 可 能 更 利于 捕捉 昆虫 ,这 种 形状 的 叱 使 得 这 些 鸟 在 特定 时 期 更 
有 选择 优势 。 一 代 接 着 一 代 , 这些 细微 的 差异 又 引起 了 其 他 差异 ,比如 栖息 地 的 不 
同 。 例 如 , 吃 种 子 的 鸟 类 就 在 地 上 生活 , 吃 昆虫 者 则 在 树 上 生活 。 最 终 , 造成 巨大 282 
差异 ,以 至 于 食 种 子 者 和 食 昆 虫 者 的 后 代 无 法 杂交 。 这 样 ,不 同 的 物种 就 诞生 了 。 
《省 之 只 )(Weiner，1994) 一 书 因为 25 FRE RR TAREE, 揭示 
了 自然 选择 仍然 在 进行 ,并 因此 荣 诊 普 利 策 奖 。 | 

虽然 经 常 如 此 讲述 故事 ,但 是 存在 另外 一 一 种 相反 的 可 能 性 , 即 栖息 地 偏好 
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ih). oe, 科大 这 样 的 差异 ,或 许 是 栖息 地 差异 的 次 级 差异 < 虽然 
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i 正如 从 两 只 不 同 品种 的 狗 具 有 明显 
的 行为 差异 上 所 看 到 的 ,人 工 选 择 研究 (第 5 各 表明 行为 也 可 以 通过 选择 发 
A a ae LE 5. 1), 
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图 14.2 在 加 拉 帕 格 斯 群岛 和 科 科 斯 群岛 中 14 个 和 省 科 鸭 鸟 物种 。(a) 一 种 像 同 林 鸟 
一 样 的 省 科 鸣 鸟 用 嫩 树 枝 或 仙人 掌 的 刺 代替 舌头 从 树 皮 的 缝 阶 中 剔 出 东 虫 。(b-e) 售 
Bh. (GDREA. (MARNE SHERCO. (SA ey. RAH 
Jik DO. A A EW RT + A a “Darwin's iiches”by D. Lack. Copyright (by 


ocientific American, Inc. All rights reserved). 
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运 尔 文 对 进化 论 最 著名 的 贡献 就 是 自然 选 漂 法 则 ， 


由 于 这 种 斗争 [为 了 生活 ] ,无论 什么 原因 引起 的 ,尽管 细微 但 正在 推进 着 
的 变异 ,在 与 其 他 生物 和 生活 的 物质 条 件 的 极端 复杂 关系 中 ,只 要 它们 有 利于 
物种 内 的 个 体 ,无 论 有 利 程度 如 何 , 均 将 倾向 于 被 个 体 保存 下 来 ,而 且 一 般 会 
遗传 给 后 代 。 他 们 的 后 代 也 将 因此 更 容易 生存 ,因为 ,任何 物种 都 会 周期 性 出 
生 大 量 个 体 ,但 是 只 有 少数 能 生存 。(Darwin，1859，pp. 51 - 52) 


冬 富 达尔 文 用 " 适 者 生存 一 词 来 刻画 自然 选择 法 则 ,其 实 称 作 适 者 繁殖 可 能 
更 为 恰当 。 生 存 是 必须 的 ,但 仅仅 能 生存 还 不 够 。 等 位 基因 在 种 群 内 扩展 的 关键 
是 生存 和 繁衍 后 代 的 相对 数量 。 

达尔 文 确信 存在 一 个 物种 依靠 自然 选 泽 而 进化 的 科学 世界 。《 物 种 起 源 ) 被 绝 
大多 数 科学 家 列 于 一 干 年 来 所 有 书籍 中 的 首位 一 他 的 理论 改变 了 我 们 思考 整个 
生命 科学 的 方式 。 但 是 科学 之 外 ,争辩 还 在 继续 。 例 如 1999 年 , 迫 于 那些 信奉 圣 
经 中 造物 文字 解释 的 神 创 论 者 的 压力 ,堪萨斯 州 教育 部 把 进化 论 从 全 州 的 科学 教 
学 标准 中 删除 。 然 而 ,大 多 数 人 接受 了 科学 与 宗教 是 两 个 完全 不 同 领域 的 观念 ,其 
中 科学 在 可 证 的 事实 领域 里 运行 ,宗教 则 关注 目标 ,意义 和 价值 。 科 学 与 宗教 之 间 283 
“ 井 水 不 犯 河水 ” 确 有 必要 (Gould, 1999), 

科学 地 讲 , 达 尔 文 的 进化 论 尚 存在 重大 空白 ,主要 是 因为 遗传 的 机 制 一 基因 
在 当时 还 没有 被 了 解 。 格 雷 戈 ， 孟 德尔 的 研究 成 果 在 (物种 起 源 ) 出 版 七 年 后 才 发 
表 , 而 且 直到 20 世纪 前 都 没有 引起 注意 。 具 有 讽刺 意味 的 是 ,一 份 没有 启封 的 孟 
伪 尔 手稿 印 件 在 达尔 文 的 文件 中 被 发 现 (Allen, 1975) 。 孟 德尔 为 我 们 揭 开 了 遗传 
的 谜底 ,使 我 们 了 解 遗传 变异 是 怎样 通过 突变 发 生 的 ,以 及 它 又 是 怎样 通过 一 代 又 
一 代 被 保持 了 下 来 (第 2 章 )。 最 近 修订 的 《物种 起 源 ) 一 书 非常 有 意思 地 指出 了 自 
达尔 文 以 来 ,进化 沦 及 其 研究 已 经 发 生 了 怎样 的 变化 ,以 及 达尔 文 多 么 有 先 见 之 明 
(Jones, 1999), 

达尔 文 认为 行为 特征 与 身体 特征 一 样 都 取决 于 自然 选择 。 在 《物种 起 源 》 一 书 
中 ,有 一 整 章 专门 描述 了 本 能 的 行为 模式 。 在 随后 的 《男性 的 血统 和 性 关系 选择 》 
一 书 中 ,达尔 文 讨 论 了 动物 和 人 类 的 智力 与 道德 特征 ,认为 人 类 与 动物 在 智能 上 的 
关 异 ;确实 是 等 级 上 的 不 同 而 不 是 类 别 上 的 不 同 ”(1871，p, 101), 

广泛 适合 度 “达尔 文 的 个 体 适应 性 理论 已 经 延伸 到 被 称 作 广 泛 适合 度 的 测 
量 ,其 定义 是 个 体 适应 性 加 上 部 分 的 亲属 共享 适应 性 (Hamilton，1968)。 广 泛 适 
台 度 和 亲属 选择 解释 了 利他 行为 并 非 直接 惠及 个 体 。 如 果 利 他 行为 的 结果 最 终 帮 
站 了 个体 更 多 的 基因 存活 并 传递 给 后 代 , 那 么 即使 引起 个 体 死亡 ,这 种 行为 仍然 是 
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到 应 的 。 在 广泛 适合 度 理论 之 前 , 曾 假设 所 选择 的 是 群体 中 好 的 行为 ,特别 是 那些 
无 私 的 行为 。 尽 管 最 近 有 一 本 书 认为 群体 选择 理论 可 能 被 抛弃 得 过 早 了 (Sobert 
&. Wilson,，1998), 但 是 1966 年 曾 有 一 本 有 影响 的 书 指出 了 群体 选择 的 不 足 
(Williams)。 广 泛 适 合 度 理论 填补 了 取缔 群体 选择 理论 之 后 留 下 的 空白 。 

例如 ,数量 遗传 学 的 奠基 人 R. A，Fisher, 很 早 以 前 就 提出 一 个 与 某 些 蝴 屿 幼 
虫 味道 异常 有 关 的 亲属 选择 和 广泛 适合 度 的 例子 (Fisher， 1930)。 鸟 儿 将 认识 到 
茶 些 幼虫 不 好 吃 ,不 过 这 个 教训 是 用 幼虫 的 生命 换 来 的 。 但 是 ,蝴蝶 产 出 的 同胞 久 
集聚 成 群 ,如 果 御 牲 一 只 幼虫, 而 它 的 两 个 同胞 (与 御 牲 幼虫 的 遗传 完全 相同 ) 得 以 
幸免 ,这 就 符合 广泛 适合 度 的 音义 ，。 广泛 适合 度 使 研究 的 关注 点 由 个 体 转 向 基因 ， 
这 还 可 以 解释 该 研究 领域 内 的 经 典 书籍 《 目 私 的 基因 》 的 书 名 (Dawkins，1976)。284 
看 起 来 利他 的 行为 可 以 用 “自私 的 ”基因 一 词 来 解释 ,这 些 自 私 的 基因 通过 广泛 活 
合 度 进行 最 大 限度 的 复制 。 

社会 生物 学 ”此 领域 因为 1975 年 出 版 的 (社会 生物 学 :新 的 综合 } 一 书 而 流行 
起 来 ,该 书 把 进化 论 思 想 、 特别 是 广泛 适合 度 推 崇 为 包括 心理 学 在 内 的 ,所 有 生命 
科学 的 统一 主题 (Wilson，1975) 。 社 会 生物 学 从 简 人 
则 引申 出 了 新 颖 厕 有 意义 的 假设 。 

基本 理论 叫做 亲 代 投入 理论 (Trivers，1985) 。 例 如 ， 为 什么 包括 人 类 在 内 的 
绝 大 多 数 哺乳 动物 ,总 是 母亲 对 后 代 照 顾 得 最 多 呢 ? 除非 物种 实行 的 是 彻底 的 一 
夫 一 妻 制 (比如 座 就 是 ) ,否则 雄性 很 少 抚养 后 代 。 雄性 可 以 通过 和 很 多 峻 性 结合 
而 产生 众多 后 代 , 而 每 个 瞧 性 对 每 一 次 怀孕 都 必须 付出 大 量 精力 和 代价 ,而 且 肉 性 
哺乳 动物 在 分 娩 后 还 要 为 后 代 提 供 营养 物 。 根据 广泛 适合 度 , 肉 性 的 适应 性 可 以 
通过 更 好 地 照料 每 一 个 后 代 而 到 更 好 的 发 挥 ,因为 肉 性 必须 为 每 一 个 后 REH 
付出 。 而 很 多 情况 下 ,雄性 的 投入 几乎 只 表现 在 交配 上 ， 他 可 以 通过 与 不 同 峻 性 结 
人 7 生 更 多 的 后 代 来 最 大 限度 地 体现 广泛 适合 度 。 

父母 在 照看 子女 方面 投入 不 同 的 原因 是 ， 母亲 可 以 确信 其 后 代 身上 有 她 盖 六 

的 基因 ,父亲 却 无 法 确定 子女 就 是 他 自己 的 。 亲 代 投入 理论 提出 两 个 区 经 得 到 证 
实 的 预言 :(1) 两 性 中 对 子女 投入 更 多 的 一 方 CEA EIEE, BJE EDERE 
面 将 更 有 识别 力 ,(2) 投 入 少 的 一 方 (典型 的 是 雄性 ， 但 非 一 定 是 ) 将 通过 更 激烈 的 
竞争 才能 获得 交配 机 会 (Trivers，1985)。 . 

正 因为 如 此 ,大 多 数 物种 都 是 雄性 求爱 .雌性 挑选 ， 并 且 父 亲 总 是 粗俗 之 辈 
(Miller, 2000)。 从 基因 观 的 角度 看 , 相 比 父亲 来 说 ,母亲 对 后 代 持 更 伟大 的 利他 
主义 并 不 是 因为 她 们 没有 私心 (Hrdy，1999)，。 尽管 有 许多 假设 都 认为 “自私 的 利 
他 主义 "基因 通过 家 族 而 得 到 进化 ,但 也 可 能 有 一 些 积极 的 社会 行为 通过 更 光明 正 
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太 的 个 体 选 择 来 实现 进化 的 (de Waal, 1996). 

亲 代 投 入 理论 有 一 个 难 解 之 处 就 是 亲 代 竞争 。 正 如 第 3 章 提 及 的 ,如 果 从 基 
因 的 表达 取决 于 等 位 基因 来 自 父 亲 还 是 母亲 的 这 个 意义 上 讲 , 那 么 有 些 基 因 就 如 
同 刻 有 “烙印 ”。 刻 有 烙印 的 基因 或 许 是 父母 为 了 控制 胚胎 而 相互 竞争 的 结果 
(Jaenisch, 1997; Moore & Haig，1991)。 上 雌性 的 一 生 是 通过 尽 可 能 快 地 再 次 怀 
孕 来 最 大 限度 地 实现 繁殖 的 成 功 ,而 雄性 实现 繁殖 成 功 的 最 好 方式 就 是 在 后 代 出 
生前 .后 延长 照看 时 间 。 这 或 许可 以 解释 刻 有 亲 代 烙印 的 基因 为 什么 能 保护 胚胎 
(Li 等 ,1999) 。 

进化 思想 正 给 心理 学 带 来 猛烈 的 冲击 (Buss，1999)。 介 绍 进化 心理 学 以 前 ，285 
本 章 完 介绍 进化 的 “数量 基础 ”一 一 群体 遗传 学 。 


小 结 


达尔 文 提出 物种 从 一 个 物种 进化 到 另外 一 个 。 个 体 的 遗传 变异 引起 了 不 同 的 
紫 殖 适应 。 自 然 选择 程序 改变 了 物种 ,并 可 以 产生 很 难 杂 交 的 新 物种 。 由 于 达尔 
文 时 代 并 不 了 解 遗传 的 机 制 一 一 基因 ,所 以 进化 论 存 有 空白 。 自 然 选择 对 行为 的 
影响 和 它 对 生物 个 体 结 构 的 影响 一 样 。 社 会 生物 学 是 对 进化 论 的 延伸 , 主要 研究 
广泛 适合 度 和 亲属 选择 。 


群体 遗传 学 


达尔 文 提供 的 像 加 拉 帕 格 斯 群岛 逢 科 鸣 岛 的 喉 这 类 的 物种 进化 证 据 ,依赖 于 
数量 的 描述 。 群 体 遗 传 学 为 进化 提供 了 数量 研究 的 基础 。 其 独特 贡献 在 于 描述 了 
种 群 内 等 位 基因 和 基因 型 的 频率 ， 并 研究 诸如 自然 选择 这 样 改变 频率 的 力量 。 a 
PE PR SHR AE DNA 分 析 , 而 不 是 根据 表现 型 来 推断 基因 型 。 

由 于 缺乏 反作用 力 ,等 位 基因 和 基因 型 的 频率 经 过 一 fof IE. a 
像 专栏 2. 2 所 解释 的 那样 ,这 种 稳定 性 叫做 哈 迪 - 温 伯 格 平衡 。 群 体 过 是 要 
研究 改变 这 一 平衡 的 力量 是 什么 (例如 Hartl & Clark, 1997). peta re 
等 位 基因 的 选择 非常 缓慢 , 正 因为 如 此 ,大 多 数 有 害 的 等 位 基因 都 是 隐 性 的 。 设 想 
有 两 个 这 样 的 等 位 基因 被 遗传 ,那么 纯 合 子 的 隐 性 等 位 基因 就 会 产生 致命 的 危害 ， 
进一步 假设 最 初 群体 的 等 位 基因 的 频率 是 2%。 假 如 安排 非 纯 合子 隐 性 个 体 繁殖 
50 代 , 不 受 欢迎 的 等 位 基因 的 频率 也 只 会 从 2% 降 低 到 1%。 与 之 相反 ; 逆 显 性 等 
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位 基因 的 完全 选择 在 第 一 代 就 能 清除 该 显 性 等 位 基因 。 至 于 第 2 章 中 所 提 到 的 ， 
导致 享 廷 顿 舞 蹈 病 的 显 性 等 位 基因 之 所 以 能 够 延续 下 来 ,是 因为 它 要 到 个 体 达到 
生育 年 龄 之 后 才 显现 出 致命 的 影响 。 

自然 选择 经 常用 正 选 树 一 词 展 开 讨论 , 正 选择 是 一 种 淘汰 有 害 等 位 基因 的 选 
择 过 程 。 如 果 选 择 成 功 , 正 选择 将 会 消除 遗传 变异 。 另 外 一 种 选择 能 保留 各 种 等 
位 基因 ,而 不 偏 祖 哪 一 方 。 这 是 一 个 特别 令 人 关注 的 过 程 ,因为 物种 内 的 遗传 变异 286 
正 是 行为 遗传 学 的 核心 。 与 正 选择 相反 ,这 种 选择 被 称 作 移 定 选 树 ,因为 它 产生 了 
平衡 多 坟 人 性。 设想 进行 淘汰 显 性 和 隐 性 两 种 纯 合 子 的 选择 。 在 这 个 过 程 中 , 杂 合 
子 的 复制 比 两 个 纯 合子 基因 型 的 复制 多 。 不 过 , 杂 合 子 总 是 既 生 产 纯 合 子 又 生产 
杂 合子 ( 见 专栏 2. 2) 。 遗 传 变异 就 这 样 得 以 保持 下 去 。 

人 类 镰刀 型 贫血 症 是 平衡 多 态 性 的 具体 例子 。 尽 管 遭 受 这 一 严重 疾病 折磨 的 
个 体 很 少 能 活 到 繁衍 后 代 之 时 ,但 是 在 一 些 非洲 人 口 和 非洲 裔 美洲 人 中 ,该 等 位 基 
因 仍然 维持 了 相对 较 高 的 频率 。 这 些 非 常 致命 的 隐 性 等 位 基因 能 保持 高 频率 是 由 
于 杂 合子 (携带 者 ) 具 有 更 高 的 适合 度 。 杂 合子 对 一 种 在 非洲 相当 多 地 区 流行 的 症 
疾 的 抵抗 力 比 正 常 的 纯 合 子 更 强 。 

另外 一 种 稳定 选择 与 环境 的 多 样 性 有 关 。 正如 有 关 达 尔 文 的 党 科 鸣 鸟 的 评 
论 , 如 果 物 种 内 的 成 员 遭 遇 不 同 的 环境 ,那么 选择 压力 就 能 引发 和 培养 出 不 同 的 遗 
传 变异 。 如 果 选 择 依赖 于 某 种 基因 型 的 频率 ,那么 同样 可 以 出 现 平衡 多 态 性 。 例 
如 ,偏爱 罕见 基因 的 选择 制造 出 了 遗传 变异 。 具 有 罕见 基因 型 的 个 体 , 可 能 会 利用 
那些 不 被 物种 内 其 他 物种 成 员 所 利用 的 资源 ,从 而 获得 了 选择 优势 。 食 肉 动物 一 
被 捕食 的 动物 之 间 的 关系 也 依赖 于 频率 。 例 如 ,食肉 的 鸟 类 和 哺乳 动物 倾向 于 攻 
击 猎物 中 更 为 普通 的 类 型 。 

还 有 一 种 频率 依赖 选择 是 罕见 基因 型 具有 配偶 选择 优势 。 例 如 肉 性 果 蝇 更 喜 
欢 和 和希 罕 的 雄性 交配 (Ehrman & Seiger, 1987)。 SAH REE HI 
率 依赖 选择 保存 了 物种 内 的 遗传 变异 。 PERE 

除了 考虑 改变 等 位 基因 频率 的 力量 之 外 ,群体 遗传 学 不 要 研究 交 
近 交 和 选 型 交配 一 一 在 不 改变 等 位 基因 频率 的 情况 下 改变 基因 型 的 频率 
指 有 遗传 关联 的 两 个 个 体 之 间 的 交配 。 如 果 发 生 了 近 交 ,其 后 代 和 在 伍 何 基因 座 圭 
的 相同 等 位 基因 数量 更 有 可 能 超过 平均 水 平 , 因 而 ,更 有 可 能 表达 出 隐 性 性 状 。 近 

，， 交 降 低 了 杂 合 性 ,提高 了 纯 合 性 。 对 于 第 5 章 提 到 的 近 交 系 的 起 源 , 群 体 遗 传 学 研 
究 表明 ,经 过 20 代 兄 妹 交配 后 ,所 有 基因 座 至 少 有 98% 是 纯 合 的 。 近 交 经 常会 导 
致 后 代 生 存 力 和 繁殖 力 的 下 降 , 称 之 为 近 交 衰退 。 

近 交 衰退 是 由 于 纯 合 性 中 有 害 隐 性 等 位 基因 的 增加 所 导致 的 。 尽 管 近 交 减 少 
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了 遗传 变异 ,但 是 它 对 自然 群体 中 遗传 变异 的 整体 影响 是 可 忽略 的 ,因为 它 相对 比 287 
较 少 见 。 与 之 相对 的 是 杂交 优势 ,或 者 杂 秒 优势 。 这 两 个 词语 指 的 是 当 不 同 的 近 
区 系 杂交 时 ,后 代 的 生存 力 和 表现 都 会 提高 。 非 亲缘 繁殖 再 次 产生 了 杂 合 性 并 掉 
盖 了 有 害 隐 性 等 位 基因 的 影响 。 进 型 交配 , 即 配偶 的 表现 型 类 似 ,这 是 另外 一 个 改 
变 基因 型 ,而 非 改变 等 位 基因 和 频率 的 交配 系统 。 就 像 第 9 章 中 讨论 的 ,针对 其 性 
状 的 选 型 交配 能 提高 该 性 状 基因 型 在 群体 中 的 方差 。 虽 然 绝 大 多 数 行为 特征 的 先 
型 交配 都 不 算 多 ,但 是 遗传 方差 的 提高 仍然 得 益 于 一 代 又 一 代 选 型 交配 的 积累 。 
换 名 话说 ,即使 是 少量 的 选 型 交配 ,只 要 经 过 多 代 积累 ,也 可 以 大 大 增加 遗传 变异 。 


小 结 


群体 遗传 学 是 对 群体 中 的 等 位 基因 和 基因 型 频率 以 及 像 自然 选择 这 样 改变 频 
率 之 力 的 研究 。 诸 如 频率 依赖 选择 的 稳定 选择 提高 了 群体 内 的 遗传 变异 。 因 为 近 
交 在 群体 水 平 上 比较 罕见 ,所 以 它 几 乎 不 对 遗传 变异 产生 整体 性 影响 。 通 过 一 代 
又 一 代 的 累积 , 选 型 交配 逐渐 加 剧 了 基因 型 的 变异 。 


进化 心理 学 


正如 达尔 文 在 《物种 起 源 》 中 所 预言 的 那样 ,用 进化 观点 思考 行为 ,这 为 行为 科 
学 研究 提供 了 新 的 视角 。 进 化 思想 对 心理 学 是 不 可 或 缺 的 ,因为 它 让 心理 学 家 得 
以 勾勒 出 我 们 人 类 与 其 他 物种 主要 的 相似 和 不 同 之 处 。 例 如 ,根据 乳腺 可 以 确定 
我 们 实际 上 是 哺乳 动物 ,这 就 意味 着 我 们 通过 进化 产生 了 一 个 被 母亲 用 来 照顾 新 
生 后 代 的 系统 。 我 们 是 灵 长 类 动物 的 事实 含有 多 重 进化 意义 ,例如 大 类 出 生 后 发 
育 极其 缓慢 ,需要 父母 长 期 的 照料 。 能 够 了 解 到 我 们 人 类 的 基本 事实 还 有 ,我 们 大 
类 天 生 使 用 语言 ,两 只 脚 直立 行走 ,两 只 眼睛 位 于 头 部 的 前 方 可 以 产生 深度 知觉 。 

”进化 心理 学 试图 了 和 解 人 类 行为 普遍 的 适应 价值 ,如 不 同文 化 背景 平 的 火 们 天 
生 都 能 使 用 语言 ,基本 情绪 的 面部 表情 相似 , 交配 策略 也 相似 (Bass，1999; 
Cosmides & Tooby, 1999; Crawford & Krebs, 1998)。 这 是 一 种 与 大 多 数 行 为 
遗传 学 研究 不 同 的 分 析 , 通常 研究 物种 内 存在 的 个 体 差 异 ,而 非 行为 的 一 般 情 况 288 
(Buss & Greiling, 1999), 不 过 ,把 行为 遗传 学 定义 为 行为 的 遗传 分 析 , 这 就 说 明 
行为 遗传 学 既 包 括 行为 的 一 般 情况 ,也 包括 行为 的 个 体 差异 。 我 们 人 类 所 有 成 员 
99. 99 为 以 上 的 DNA 序列 都 是 相同 的 。 进 化 心理 学 关注 的 是 这 些 DNA 的 普遍 模 
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式 ,而 不 是 这 些 普 遍 模 式 的 变异 ,后 者 则 是 行为 遗传 学 传统 研究 的 焦点 。 

重要 的 是 请 铭记 ,物种 典型 行为 的 根源 并 非 必然 与 物种 内 的 个 体 差 异 有 关联 。 
例如 ,年 幼 哺乳 动物 总 是 和 其 守护 者 形成 亲密 关系 。 这 种 行为 是 适应 ,其 进化 的 昌 
的 可 能 就 是 为 了 保护 他 们 出 生 以 后 能 够 继续 发 育 。 但 是 通过 进化 形成 亲密 关系 并 


at 








征 遗 传 因素 导致 的 。 遗 传 因素 在 个 体 行为 差异 根源 中 所 起 的 作用 属于 经 验 性 问题 ， 
需要 对 之 进行 数量 遗传 学 的 分 析 。 更 为 困难 的 是 在 进化 的 时 间 范 围 内 研究 遗传 机 
制 ,以 及 明确 那些 在 物种 内 不 发 生变 动 的 ,负责 具体 适应 的 基因 。 用 老鼠 基因 敲 除 
技术 ( 见 第 6 章 )? 研 究 物 种 内 不 发 生变 化 的 基因 。 但 是 ,要 通过 基因 敲 除 技术 收集 进 
化 的 信息 实 属 困 难 。 现 在 , 越 来 越 有 意义 的 工作 是 在 进化 心理 学 和 行为 遗传 学 以 及 
个 别 差 异 研究 之 间架 起 一 座 桥梁 (Bailey， 1998; Buss & Greiling, 1999), 

本 能 ”进化 心理 学 家 重新 使 用 了 曾 一 度 被 心理 学 禁用 的 本 能 一 词 。 例 如 ,有 -一 
本 名 为 语言 本 能 ;的 书 , 在 语言 进化 方面 颇具 影响 (Pinker，1994) 。 早 在 20 世纪 初 
心理 学 家 业已 接受 了 意 指 进化 的 行为 适应 的 本 能 一 词 。 例 如 ,美国 心理 学 的 商 基 人 
William James(1890) 曾 罗列 了 个 体 从 出 生 就 出 现 的 并 随 着 发 育 不 断 增 多 的 一 大 串 
本 能 。 不 过 在 心理 学 转 而 用 环境 来 解释 行为 后 ,本 能 招致 了 极 大 的 反对 。 半 个 世纪 
以 来 ,本 能 只 是 作为 一 般 的 学 习 能 力 来 讨论 。 在 此 期 间 , 文 化 人 类 学 家 关注 的 是 文 
化 之 间 可 能 通过 学 习 而 获得 的 文化 差异 ,而 不 是 那些 可 能 由 进化 引起 的 相似 性 、 

例如 ,我 们 所 有 人 类 的 成 员 可 以 不 费力 地 学 习 语 言 ， 这 说 明 语 言 是 先天 的 ,是 
一 种 本 能 。 里 然 词 典 把 “先天 ”定义 为 与 生 俱 来 的 ,但 是 进化 心理 学 的 先天 是 指 学 
习 某 种 事物 ,而 非 其 他 事物 的 容易 性 。 也 就 是 说 ,“ 先 无 ”一 词 指 的 是 进化 的 能 力 和 
强制 力 , 而 非 不 受 环境 影响 的 固定 线路 .。“ 杰 能 ” 意 为 一 种 先天 的 行为 倾向 ,而 不 是 
闫 固 的 行为 模式 。 尽 管 现在 普遍 认为 语言 是 先天 的 ,但 是 对 于 到 底 什 么 是 先天 , 它 
是 学 习 语言 的 一 般 心理 倾向 还 是 诸如 语法 结构 这 样 的 特殊 “模块 ?， 依然 等 论 不 休 289 
(Finker，1994)。 想 一 想 恐 惧 , 尽 管 当今 汽车 和 枪 对 人 们 的 伤害 很 可 能 远 远 超过 了 
KERTIER , EEE FRA DHE E HETK ERE, KAA K 
PRERE AE AP TS He RO we BY EE ioc t T AE AO Marks 8i Nessa， 
1994), en ee E pe 
适应 性 反应 (McGuire & Troisi, 1998). 

经 验证 据 ”很 容易 虚构 出 一 个 事物 如 何 适 应 环境 的 故事 。 如 果 仅 让 已 知 现象 
出 发 .追溯 过 去 .提出 解释 ,而 不 是 在 检验 之 前 对 未 知 答案 做 预测 ， 这 是 危险 的 。 例 
如 ,我 们 知道 大 多 数 哺乳 动物 的 父亲 对 后 代 的 抚养 远 远 少 于 母亲 ， 如 前 面 所 提 和 到 
的 ,依照 亲 代 投 入 理论 对 这 种 行为 差异 进行 了 解释 一 一 即 后 代 值得 母亲 投入 更 多 。 
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但 是 假设 父亲 在 照看 后 代 上 的 投入 正好 与 母亲 相等 ,那么 也 可 以 认为 这 是 一 种 进 
化 ,因为 具有 支持 性 的 父亲 保存 了 他 们 的 基因 。 对 这 些 现象 的 文化 解释 同样 也 有 
道理 (Eagly & Wood，1999) 。 另 外 一 个 例子 是 ,研究 发 现 ,与 自己 的 后 代 相 比 , 继 
父 现 可 能 伤害 继 子 。 亲 代 投入 理论 认为 ,可 以 用 缺乏 遗传 亲属 关系 的 假设 来 解释 
这 种 现象 (Daly & Wilson, 1999), 但 是 同样 不 能 排除 文化 的 解释 。 
TE Kipling 为 儿童 撰写 了 讲述 大 象 为 什么 有 长 鼻子 这 样 异想天开 的 富 言 书 之 
后 ,这 种 危险 已 被 称 作 讲 述 “ 正 是 如 此 的 故事 ”"。 要 为 验证 进化 假设 提供 有 力 的 证 
据 十 分 困难 。 像 双生 子 和 收养 设计 这 样 研究 个 体 差异 来 源 的 数量 遗传 学 方法 并 不 
运用 于 进化 分 析 。( 请 记 住 ,行为 的 个 体 差异 表明 其 受到 遗传 的 影响 , 并 不 意味 着 
物种 的 典型 行为 是 由 遗传 适应 导致 的 .JDNA 分 析 的 革命 改变 了 群体 遗传 学 和 行 
为 遗传 学 的 其 他 领域 。DNA 还 可 用 来 显现 我 们 人 类 遥远 的 过 去 ,例如 ,研究 表明 
尼 安 德 特 人 不 可 能 是 现代 人 类 的 祖先 (Poinar，1999)。DNA 也 可 以 清楚 地 显示 十 
代 人 的 移居 生活 和 人 类 遗传 模式 的 多 样 性 (Owens & King, 1999), 2i, DNA 
的 单 命 还 没有 被 应 用 到 进化 心理 学 领域 ,而 且 尚 难 预见 怎样 应 用 该 技术 ， 
进化 心理 学 所 依赖 的 证 据 都 缺乏 直接 性 。 主 要 证 据 与 两 个 物种 之 间 的 比较 有 
关 , 这 是 因为 两 个 物种 之 间 的 差异 可 以 被 假设 为 进化 的 结果 。 例 如 , 亲 代 投 入 差异 
理论 (母亲 对 自己 后 代 的 投入 超过 父亲 ) 引 出 这 样 的 假设 , 亲 代 中 对 后 代 投入 得 更 
多 的 一 方 在 择偶 上 就 更 挑剔 。 如 果 这 是 一 种 进化 适应 ,我 们 就 可 以 预测 绝 大 多 数 290 
物种 的 肉 性 在 择偶 上 比 雄 性 更 具 识 别 力 , 因 为 大 多 数 母亲 对 后 代 的 投入 要 比 父亲 
多 。 对 大 多 数 物种 来 说 , 峻 性 在 择偶 方面 确实 比 雄 性 更 挑 日 (Buss，1994b)。 此 
外 ,也 有 人 少数 物种 的 雄性 对 后 代 的 付出 比 雁 性 要 多 ,雄性 就 更 为 挑剔 。 比 如 海龙 海 
乌 , 雄 性 海马 从 峻 性 那里 得 到 卵 ,然后 就 在 类 似 袋 鼠 的 一 个 小 袋 中 进行 抚养 。 雄 性 
海马 在 择偶 方面 就 比 瞧 性 更 挑 易 。 跨 物种 的 比较 支持 了 这 一 假设 , 即 母 方 与 父 方 
在 照料 后 代 的 投入 方面 的 行为 差异 是 进化 适应 。 
尽管 跨 物 种 比较 为 进化 心理 学 提供 了 大 部 分 的 经 验 基 础 ， 进化 心理 学 还 采用 
了 诸如 人 类 不 同 群 体 之 间 的 比较 和 实验 操纵 得 到 的 数据 。 最 有 说 服 力 的 数据 出 自 
跨 文化 研究 。 例 如 ,对 来 自 37 种 文化 背景 的 一 万 多 人 的 跨 文 化 研究 发 更, 女性 在 
择偶 方面 比 男性 更 挑剔 (Buss，1994a) 。 较 早 的 例子 可 以 追溯 到 达尔 文 ,就 是 所 有 291 
文化 的 人 们 都 能 认 出 基本 的 面部 表情 , 诸如 愉快 .愤怒 ,忧伤 ， 厌恶 和 惊奇 
(Eckman，1973)。 尽 管 所 有 文化 均 出 现 相 同行 为 的 现象 暗示 这 一 行为 应 该 是 进 
化 而 来 的 ,但 是 并 没有 确凿 的 证 据 ， 内 为 还 可 以 认为 该 行为 是 文化 传递 的 结果 。 无 
法 实现 最 终 的 检验 :在 我 们 人 类 进化 过 程 中 ,这 些 行为 是 否 影响 了 超过 千 万 
殖 适 合 度 呢 ? 
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David M. Buss 是 位 于 奥斯汀 的 得 克 萨 斯 大 学 的 
进化 心理 学 家 。 首 先 吸引 他 的 理论 知识 与 万 物 起 源 有 
关 一 一 字 宙 的 字 宙 哲学 理论 和 人 类 生命 的 进化 理论 。 
但 是 关于 这 方面 的 思考 直到 他 在 加 利 福 尼 亚 大 学 伯 过 
里 分 校 著 得 博士 学 位 后 进入 哈佛 大 学 工作 才 真 正 开 
始 , 并 开始 把 进化 论 也 应 用 于 心理 学 研究 。 他 关注 的 
是 人 类 的 求偶 行为 一 我 们 怎样 选择 ,吸引 和 摆脱 风 
流 的 对 象 。 人 类 的 求偶 行为 似乎 是 众多 重要 现象 会 聚 
的 中 心 \ 从 个 人 幸福 到 下 一 代 的 遵 传 结构 等 方方面面 | 
均 受 其 影响 。 

Buss 关于 男人 和 女人 想 要 什么 的 首 项 研究 迅速 
发 展 成 为 来 自 世 界 各 地 37 个 文化 背景 的 10 047 个 个 体 的 大 型 研究 。 他 过 去 15 年 
REBR PRE TAK RABAT A WHEE (RIL BEI AK KBR WB). 
HE TRAE RP AY Hae hs PE BE RR fo RP RAFTOR, ei at 
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研究 者 经 闸 检 验 两 性 之 间 的 差异 。 例 如 , 亲 代 投 入 差异 的 假设 预言 ,男性 适应 
性 的 进化 增加 了 他 们 拥有 父亲 身份 的 机 会 。 许 多 资料 都 支持 了 这 一 假设 , 即 跨越 
众多 文化 ,男性 比 女性 更 妒忌 性 生活 的 失 贞 (Buss， 2000), 。 同 样 ,所 述 的 这 些 性 别 
差异 和 其 似乎 有 道理 的 适应 意义 依然 无 法 证 明 这 些 性 别 差异 是 由 两 性 之 间 进 化 而 
来 的 遗传 适应 不 同 所 导致 的 。 

虽然 很 难 找到 令 人 信服 的 证 据 , 但 是 作为 理论 ,进化 心理 学 关于 行为 适应 的 诸 
多 假设 至 少 可 以 间接 地 得 到 验证 。 

行为 适应 ”行为 适应 可 以 被 认为 是 人 类 为 什么 不 得 不 适应 诸如 交配 和 抚育 这 
些 问题 的 答案 。 有 些 行 为 适应 很 明显 ,例如 对 蜘蛛 与 蛇 的 下 惧 能 够 保护 个 体 不 被 
它们 咬 伤 中 毒 :还 有 对 高 度 的 恐惧 ,可 以 使 我 们 提防 那些 我 们 可 能 坠落 的 地 方 . 这 
些 妨 慢 被 认为 是 对 实际 危险 的 正常 情绪 反应 。 与 之 不 同 , 恐惧 症 则 是 对 实际 危险 
过 分 的 如 惧 和 过 度 扩散 的 情绪 反应 。 从 进化 角度 来 看 , 令 人 感 兴趣 的 是 恐惧 症 并 
非 偶然 的 一 一 它们 典型 与 诸如 对 蛇 .蜘蛛 .高度 .拥挤 场所 和 疾病 的 恐惧 这 些 过 分 
厌 张 的 适应 性 反应 有 关 (DeBecker，1997)。 达 尔 文 曾经 预测 ;我们 可 以 不 怀 
疑 …… 儿 童 与 经 验 无 关 的 恐惧 ,是 在 远 吉 的 原始 人 时 期 …… 所 经 历 的 真实 危险 的 
遗传 效应 吗 ?”(Darwin，1877，p. 290) 。 当 需要 时 ,这 样 的 枣 惧 和 丽人 惧 症 就 会 出 现 
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在 个 体 的 发 育 过 程 中 。 例 如 , 当 婴 儿 在 6 个 月 左右 开始 肛 行 时 ,就 表现 出 害怕 高 处 
AIEA. 

为 一 个 例子 与 美 谣 有 关 。 很 显然 男人 偏爱 有 魅力 的 女人 ,可 究竟 什么 样 的 女 
人 才能 吸引 男人 呢 ? 女人 在 男人 心目 中 的 价值 如 何 ? 为 什么 ? 如 专栏 14. 1 所 讨 
论 的 ,进化 论 思想 为 我 们 提供 了 思考 这 些 问 题 的 新 视角 。 

还 有 一 些 假 设 的 适应 行为 并 不 怎么 明显 。 例如 ,妇女 孕期 的 头 3 个 月 出 现 早 
展 呕 吐 现象 ,除了 反胃 之 外 ,还 包括 厌食 。 进化 学 家 并 不 认为 这 是 件 坏事 ,相反 这 
可 能 是 一 种 适应 行为 , 可 以 有 效 防止 孕妇 摄 入 毒素 而 对 发 育 中 的 胎儿 造成 伤害 
(Nesse & Williams, 1996), 容易 5 起 孕期 厌恶 的 食物 主要 是 那些 含有 毒素 的 东 
四 ,比如 笨 精 .咖啡 和 肉 类 等 ,而 几乎 不 水 及 面包 和 谷类 食品 等 不 含 毒素 的 事物 。 
不 仅 如 此 ,孕妇 在 怀孕 3 个 月 以 后 基本 上 就 不 再 厌食 了 ,而 怀孕 头 3 个 月 恰巧 是 胎 

” 儿 絮 官 发 育 的 最 敏感 期 。 有 一 份 证据 支 持 这 一 假设 , 即 那 些 在 孕期 头 3 个 月 没有 

出 现 晨 吐 反 应 的 妇女 发 生 胎 儿 自 然 流 产 的 可 能 性 是 出 现 晨 吐 反 应 者 的 3 fa 
(Profet, 1992), 





最 漂亮 者 生存 ? 


选择 那些 携带 优良 基因 者 作为 性 伴侣 的 性 选择 已 被 逐步 认识 到 是 自然 选择 之 
外 的 另外 一 种 强 有 力 的 选择 (Miller，2000)。 人 所 肖 知 ,大 多 数 男人 都 喜欢 有 魅力 
的 女性 ,但 原因 何在 ? 1992 年 ,一 本 名 为 《美丽 神话 》 的 畅销 书 谈 到 ,美丽 只 是 一 种 
纯粹 的 文化 建构 (Wolf，1992)。1999 年 ,一 本 名 为 《最 漂亮 者 生存 》 的 书 因为 宣称 
对 美 魏 的 追根 溯源 ,最 终 都 归结 到 我 们 的 基因 ,从 而 引起 了 到 动 (Etcoff，1999)。 所 
持 的 假设 是 女性 的 外 表 是 丰满 程度 的 线索 。 例 如 ,很 多 文化 背景 对 什么 是 美女 的 
认识 很 相似 ,宣扬 的 都 是 健康 和 丰满 ,比如 头发 靓丽 和 皮肤 光洁 等 (Woelf; 1992)， 
还 有 人 研究 发 现 , 脸 看 起 来 更 长 的 三 个 月 大 的 婴儿 对 成 人 的 吸引 力 更 大 (Laiglois 
等 ,1991)。 不 仅 如 此 ,那些 更 有 吸引 力 的 机 儿 的 母亲 更 加 六 受 和 愿意 去 自己 的 宝宝 
开心 (Langlois 等 ,1995)。 但 这 并 不 能 就 说 存在 一 种 理想 的 美丽 。 相 反 , 该 理论 预 
育 :“ 只 有 脸 部 和 身体 确实 达到 一 定 的 几何 比例 以 及 有 少数 夸张 的 特征 者 是 美丽 293 
的 。(p. 26) 例 如 ,很 多 跨 文化 研究 发 现 ,女性 相对 臂 部 而 显得 纤细 的 腰围 ,如 果 呈 沙 
润 形 状 就 看 起 来 最 美 , 这 大 概 和 她 的 丰满 程度 有 关 (Singh，1993) ， 

随 着 化 妆 和 外 科 整 形 手术 的 出 现 , 妇 女 们 创造 出 了 非 几 的 着 泪 ,这 些 刺 激 使 适 
婚 妇 女 吸 引 异 性 的 进化 特征 更 为 夸张 ， em A RS E M 丰满 的 路 层 与 胸 
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部 ,线条 曲 美的 大 腿 , 若 再 配 以 高 跟 鞋 则 线条 更 加 突出 。 该 书 着 重 谈论 了 女性 的 美 
丽 , 因 为 男人 们 被 认为 更 关注 养育 后 代 的 能 力 而 不 是 自己 的 外 表 。 几 乎 所 有 文化 
的 男性 都 更 喜欢 年 轻 有 魅力 的 女性 ,而 女性 则 喜欢 社会 地 位 高 的 年 长 男性 ,这 些 行 
为 支持 了 这 一 假设 :求偶 竞赛 重视 妇女 的 丰满 程度 和 男人 的 权力 。 另 一 方面 ,也 有 
研究 对 女性 的 吸引 力 与 她 们 实际 生育 能 力 之 间 的 关系 进行 了 调查 ,发 现 脸 部 吸引 
力 与 生育 孩子 的 数量 之 间 没 有 相关 {Kalick 等 ,1998) ， 





跨 所 有 文化 的 研究 发 现 , 女 性 的 膝 围 -性 围 的 比例 为 ,70 时 最 有 吸引 力 。 尽管 在 现代 ,模特 的 身材 变 得 纤细 ， 
但 她 们 历 围 - 臂 围 的 比例 依然 维持 在 .70。 图 中 从 左 诗 右 显示 的 是 通过 一 种 计算 机 的 “变形 " 称 序 物 女 模特 
的 腰 由 细 变 粗 的 变化 过 程 (资料 来 自 R. Hense, “Waist-to-hip ratio and female attractiveness. Evidence from 
Photographic stimuli and methodological considerations”. in Personality and Individual, 2000, p. b04), 





最 不 明显 的 行为 适应 就 是 自杀 与 自杀 观念 。 还 有 什么 比 结束 自己 的 生命 更 具 
不 适应 性 的 例子 呢 ? 然而 ,一 位 进化 心理 学 家 发 现 了 一 些 支持 进化 假设 的 经 验证 
据 (CdeContazaro，1995) 。 因为 , 浪 瘟 关系 的 失败 和 成 为 亲人 的 负担 是 预测 自杀 的 
两 个 关键 因素 ,研究 者 曾经 询问 :一 个 人 自己 的 适合 度 是 否 会 受到 其 本 人 生存 的 损 
害 ? 也 就 是 说 ,根据 广泛 适合 度 的 观点 ,假如 一 个 人 死 了 ,该 个 体 的 基因 或 许 有 更 
好 的 机 会 被 复制 。 例 如 ,意识 到 自己 对 异性 更 缺乏 吸引 力 ,同时 更 有 家 庭 负担 的 大 
学 生 更 容易 产生 自杀 的 想法 (例如 Brown 等 ,1999)。 当 然 ,这 样 的 相关 并 不 能 证 
明 进 化 的 原因 。 一 个 更 为 平庸 的 解释 是 ,男女 关系 的 失败 会 导致 抑郁 、 低 自尊 以 及 
目 杀 想法 ,与 适应 机 制 没有 关系 。 

进化 心理 学 家 还 研究 了 其 他 许多 行为 适应 ,诸如 亲子 冲突 、 对 特殊 居住 地 的 偏 
好 以 及 群体 的 合作 与 冲突 等 。 它 对 认 知 、 社 会、 人格 发展, 临床 甚至 文化 心理 学 的 
影响 始 为 人 知 (Buss，1999)。 必 须 强 调 的 是 ， 即便 特殊 行为 在 进化 意义 上 是 一 种 
适应 ,但 这 并 不 意味 着 这 些 行为 在 道德 上 是 可 接受 和 可 取 的 。 发 现 进化 适应 并 不 
意味 着 遗传 的 决定 性 或 者 行为 不 可 改变 。 事实 上 可 以 提出 这 样 一 个 观点 , 即 社会 
的 一 个 目的 就 是 为 我 们 石器 时 代 的 脑 适 应 现代 社会 提供 可 能 。 
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小 结 oe 


进化 心理 学 家 关注 的 是 我 们 人 类 普遍 性 的 主题 ,比如 语言 的 自然 使 用 母亲 对 
后 代 的 投入 多 于 父亲 以 及 在 所 有 文化 背景 下 都 能 认 出 的 面部 表情 。 两 个 物种 之 间 
的 比较 也 有 助 于 验证 进化 的 行为 适应 (本 能 ) 假 设 。 这 种 研究 物种 在 进化 时 间 标尺 
上 的 典型 行为 的 分 析 水 平 与 绝 大 多 数 的 行为 蓝 传 学 研究 不 同 ,后 者 着 重 研究 在 当 
aa ee 现在 ， 研究 者 日 渐 感 兴趣 的 
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ERR WNMF 1859 年 写 的 《物种 起 源 ) 一 书 确信 世界 上 的 物种 是 由 一 个 
物种 向 另外 一 个 物种 进化 而 来 ,而 不 是 一 次 性 地 全 部 创造 出 来 。 适 者 繁殖 是 自然 
选择 的 答案 。 由 于 在 达尔 文 时 代 还 没有 认识 到 遗传 的 机 制 一 -基因 ,所 以 进化 论 
FATS. 达尔 文 的 理论 已 经 拓展 到 广泛 适合 度 和 亲属 选择 的 研究 ,这 些 研究 已 
经 超越 了 达尔 文 对 个 体 适 者 繁殖 的 关注 ， 并 广 生 了 诸如 条 代 投 入 差异 的 假设 。 尽 
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管 达 尔 文 曾经 指出 自然 选择 对 行为 的 影响 与 对 身体 的 影响 相等 ,然而 进化 论 的 思 
想 仪 仪 是 在 最 近 几 年 才 汇 入 心理 学 研究 的 主流 。 

和 群体 遗传 学 赋 究 的 是 什么 样 的 外 力 能 改变 等 位 基因 和 基因 频 计 。 因 为 行为 遗 
传 学 天 注 的 是 物种 内 的 遗传 变异 ,增加 群体 内 遗传 变异 的 自然 选择 的 类 型 特别 值 
得 注意 ,比如 由 杂 合 子 优势 或 频率 依赖 选择 造成 的 平衡 多 态 性 。 近 交 与 选 型 交配 295 
改变 了 基因 型 的 ,而 非 等 位 基因 的 频率 。 虽 然 近 交 可 以 减少 遗传 变异 ,但 是 人 类 很 
少 出 现 这 种 情况 ,因此 它 对 人 类 整个 人 口 所 产生 的 影响 微乎其微 。 另 一 方面 , 选 型 
人 交配 增加 了 很 多 行为 特征 的 基因 型 变异 

进化 论 思想 对 心理 学 的 影响 正在 不 断 扩大 。 大 多 数 进化 心理 学 家 思考 的 是 进 
化 时 间 标 尺 上 的 两 个 物种 间 的 平均 差异 。 这 是 一 种 与 绝 大 多 数 着 重 当前 个 体 差异 
的 行为 遗传 学 不 同 的 分 析 水 平 。 尽 管 目前 很 难 去 严格 地 验证 进化 论 的 遗传 假设 ， 
但 是 已 经 发 现 了 一 些 支持 关于 行为 适应 (本 能 ) 假 设 的 证 据 , 比 如 恶 惧 和 恐怖 证, 以 
及 上 肉 性 和 雄性 不 同 的 择偶 策略 ， 
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第 15 章 环 境 


遗传 研究 改变 了 我 们 思考 环境 的 方式 。 例 如 ,心理 学 领域 有 关 遗 传 研究 的 两 296 
个 最 重要 发 现 都 与 天 性 无 关 ,而 是 与 教养 有 关 。 第 一 个 发 现 是 ,环境 影响 倾向 于 使 
得 在 同一 家 庭 成 长 的 孩子 彼此 不 同 , 而 不 是 彼此 相似 。 因为 影响 着 个 体 心理 特征 
的 环境 因素 不 会 被 同一 家 庭 中 的 孩子 们 所 共享 ,这 种 环境 被 称 作 “ 非 共享 环境 ”。 
第 二 个 发 现 同 样 令 人 震惊 ;心理 学 采用 的 众多 环境 测量 也 显示 出 了 遗传 的 影响 。 
这 项 研究 暗示 ,人 们 部 分 由 于 遗传 的 原因 而 创造 了 自己 的 经 验 ， 这 一 论题 一 直 被 
BRE 教养 中 的 天 人 性 ”, 也 就 是 遗传 学 已 知 的 “ 蕉 因 型 一 环境 要 关 ”, 因 为 它 指 的 是 与 
遗传 倾向 相关 的 经 验 。 发 外 一 个 处 于 天 性 和 教养 衡 接 处 的 重要 概念 是 “基因 型 一 
环境 的 交互 作用 ”, 指 遗 传 对 环境 的 敏感 性 。 

本 章 的 主题 就 是 非 共 享 环 境 、 遗传 型 一 环境 相关 以 及 遗传 型 一 环境 交互 作用 。 
本 章 的 目的 就 是 要 介绍 遗传 研究 中 与 环境 有 关 的 几 个 最 重要 的 问题 ， 以 及 环境 研 
究 中 与 遗传 有 关 的 几 个 最 重要 问题 (Rutter 等 ,1997a)。 采 用 复杂 的 环境 测量 有 助 
于 遗传 研究 ,遗传 设计 的 应 用 也 有 利于 环境 研究 ， 遗传 学 家 和 环境 学 家 的 合作 将 会 
促进 心理 学 的 发 展 。 正 因为 这 样 ,一 些 心理 学 家 抛 开 了 天 性 一 教养 之 争 ,而 是 在 研 
究 中 将 天 性 与 教养 结合 在 一 起 ,来 尝试 了 解 基因 型 发 展 成 为 表现 型 的 过 程 。 《教养 
假设 ?一 书 详细 介绍 了 这 些 成 果 (Harris，1998, 见 专栏 15. 1)。 

我 们 可 以 确信 三 个 环境 方面 的 提示 。 首 先 ， 遗传 学 研究 为 环境 因素 的 重要 性 297 
提供 了 最 充足 的 证 据 。 有 关心 理 的 遗传 研究 惊人 地 发 现 , 遗 传 因素 对 整个 心理 是 
如 此 的 重要 ,有 时 候 它 能 解释 整个 方差 的 一 半 。 然而 ,并 不 应 该 因为 这 一 发 现 引 起 
的 兴奋 而 掩盖 了 环境 因素 至 少 是 同样 重要 的 事实 。 遗传 率 几乎 从 未 超过 50% ,而 
环境 影响 率 则 很 少 低 于 50%., 

军 二 ,数量 遗传 学 理论 的 “环境 "一 词 囊 括 了 除 遗 传 之 外 的 所 有 影响 因素 , 它 比 
心理 了 通常 使 用 的 "环境 "一 词 宽泛 得 多 ， 根据 这 一 定义 ,可 以 看 出 环境 一 词 包括 
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出 生前 的 事件 和 诸如 营养 和 疾病 的 生物 事件 ,而 不 仅仅 是 指 家 庭 社 会 因素 。 

第 三 ,正如 第 5 章 所 解释 的 ,遗传 学 研究 的 “是 什么 ”而 不 是 预测 “将 会 是 他 
么 ”。 例 如 ,身高 的 高 遗传 率 是 指 假定 在 某 一 时 间 、 某 一 群体 中 存在 着 遗传 和 环境 
的 影响 ,在 很 大 程度 上 由 遗传 差 蜡 导致 了 个 体 的 身高 差异 (是 什么 )。 即 便 是 像 身 
高 这 样 高 遗传 性 的 特征 ,如 果 采 取 提 高 儿童 的 饮食 质量 或 疾病 预防 等 环境 干预 , 同 
样 将 会 对 其 产生 影响 (将 会 是 什么 )。 但 是 据 认 为 ,即使 每 一 代 人 身高 的 个 体 差 异 
存在 高 遗传 性 ,这 些 环境 因素 仍然 提高 了 隔 代 人 的 平均 身高 。 


非 共享 环境 


在 弗 洛 伊 德 之 前 ,大 多 数 有 关 环境 在 个 体 发 展 中 是 怎样 起 作用 的 理论 都 毫 不 
怀疑 地 假设 ,后 代 之 所 以 和 父母 很 像 ,是 因为 父母 为 后 代 提供 了 家 庭 环境 ,同胞 彼 
此 相似 是 因为 他 们 共享 了 家 庭 环 境 。 过 去 二 十 年 来 的 双生 子 和 收养 研究 完全 改变 
了 这 种 观点 。 事 实 上 ,诸如 双生 子 和 收养 这 样 的 遗传 设计 ,原本 是 专门 用 来 研究 某 
些 普遍 存在 的 家 庭 成 员 的 相似 性 归 因 于 共享 遗传 ,而 非 共享 环境 的 可 能 性 。 令 人 
奇怪 的 是 ,遗传 研究 结果 一 致 表明 ,家 庭 成 员 的 相似 性 几乎 完全 由 共享 遗传 引起 ， 
而 不 受 共享 家 庭 环境 的 影响 。 正 如 第 11 章 和 第 12 章 所 指出 的 那样 ,共享 家 庭 环 
境 在 精神 机 能 障碍 和 人 格 中 所 起 的 作用 微不足道 。 第 13 章 也 说 明了 共享 家 庭 环 
境 对 柄 酒 没有 什么 影响 ,最 让 人 感到 匪夷所思 的 是 它 对 体重 也 没有 什么 影响 。 对 
于 这 一 推论 ,只 发 现 过 少数 几 个 可 能 的 例外 ,青少年 的 品行 障碍 。 而 有 关 认 知 能 力 
和 认 知 障碍 的 研究 结果 则 更 为 复杂 (第 8 章 至 第 10 章 )。 有 确 沿 的 证 据 证 实 ,儿童 
期 的 一 般 认 知 能 力 方差 有 四 分 之 一 左右 归 因 于 共享 家 庭 环 境 的 贡献 。 然 而 青春 期 
过 后 ,共享 家 庭 环境 所 起 的 作用 就 微不足道 了 。 虽 然 双 生子 研究 说 明 共 享 家 庭 环 
境 对 特殊 认 知 能 力 ， 特别 是 学 业 成 就 有 所 影响 ; 尚 需 进行 收养 亲属 的 研究 ， 以 直接 
检验 共享 家 庭 环 境 在 这 种 背景 下 的 重要 性 。 

环境 影响 确实 重要 , 环境 至 少 能 解释 绝 大 
多 数 心理 学 领域 的 二 分 之 一 的 方差 ,但 是 通常 
情况 下 并 不 是 共享 家 庭 环境 造成 家 庭 成 员 相 
似 。 家 庭 成 员 并 不 分 享 环境 的 显著 影响 (图 
15. 1)。 这 一 非 同 寻常 的 发 现 意味 着 ,在 发 展 中 ， P 
起 作用 的 环境 , 并 不 能 使 成 长 于 相同 家 庭 的 儿 都 包 括 环境 方差 和 澳 传 方差, 但 环境 广 
童 比 成 长 于 不 同 家 庭 的 儿童 更 相似 。 共 享 和 非 ” 差 主要 是 非 共享 的 。 
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《教养 假设 》 


“父母 不 如 你 想象 的 那样 重要 , 同伴 则 比 你 想象 的 更 重要 .” 这 是 写 在 Judith 
Rich Harris 所 著 的 书 人 《教养 假 设 : 行 事 方式 为 件 么 进 就 了 儿童 》 护 套 封 皮 上 的 第 二 
个 副标题 ,这 是 对 该 书 的 总 结 ,解释 了 该 书 为 什么 会 这 么 吸引 媒体 的 注意 力 。 教 状 
假设 是 一 种 理念 ,认为 塑造 儿童 人 格 的 因素 除了 基因 之 外 ,还 有 父母 对 待 他 们 的 方 
式 。 《新 闻 周 刊 》 曾 刊登 了 一 个 名 为 “ 谁 需要 父母 ?” 的 封面 故事 (Begley， 1998), £ 
持 了 Steven Pinker 在 此 书 序言 中 作出 的 判断 《 教 双 假设 六 将 被 视 为 心理 学 历史 上 
的 一 个 转折 点 ”( 序 言 第 13 页 )。 关 于 《教养 假设 》 一 书 的 媒体 介绍 见 网 页 http:// 
home. att. net/~xchar/tna/, 
从 行为 遗传 学 的 视角 来 看 ,教养 假设 》 主 要 提供 了 三 条 重要 信息 。 虽 然 前 两 条 
信息 目前 为 止 依然 具有 Harris 当年 贸然 提出 时 的 震 手 性 ,过 去 20 年 行为 遗传 学 的 
研究 为 其 提供 了 有 力 的 支持 ,就 是 本 章 前 面 所 讨论 的 : 非 共 享 环境 和 教养 中 的 天 性 ， 
这 就 引出 了 Harris 小 说 贡献 的 第 三 条 信息 。 小 说 的 故事 讲述 的 就 是 环境 确 
实 重要 ,但 环境 以 非 共享 方式 起 作用 ,使 得 成 长 于 同一 家 庭 的 儿童 彼此 不 同 。 尽 管 
父母 的 抚养 行为 以 非 共 享 环境 的 方式 潜在 地 起 作用 ,但 是 当 遗 传 受到 控制 时 , 却 没 
有 证 据 证 明 父母 抚养 行为 的 作用 。 那 么 究竟 什么 能 解释 人 格 和 适应 方差 中 巨大 的 
非 共享 环境 部 分 呢 ? 一 种 可 能 是 机 遇 ， 因 为 某 些 特殊 的 经 验 感觉 很 难 系 统 地 习 得 299 
(Dunn & Plomin, 1990). Harris 则 认为 ,同伴 即 是 问题 的 答案 。 EE DIEA E 
为 什么 相同 家 庭 中 成 长 的 孩子 不 一 样 时 ,从 家 庭 外 的 环境 中 寻求 答案 是 合乎 情理 
的 。 然 而 很 难 证 明 辣 伴 作用 就 是 非 共 享 环境 。 因 为 还 有 可 能 由 于 遗传 上 的 差异 ， 
同胞 选择 了 不 同 的 同伴 群体 (基因 型 一 环境 相关 ), 或 者 对 相同 的 同伴 群体 作出 不 
同 的 反应 (基因 型 一 环境 交互 作用 ) 。 | 
《教养 假设 》 一 书 遭 到 发 展 心理 学 名 家 的 强烈 择 击 (如 ,Collins $Æ, 2000; 
Vandell, 出 版 中 ,Harris 也 做 了 回应 (出 版 中 )。 对 这 本 书 的 指责 有 ,站 果 Harris 
的 假设 正确 ,那么 父母 就 毫 不 重要 了 。 需要 指出 的 是 ,在 行为 遗传 学 内 ,是 什么 进 
成 了 同胞 相似 或 不 同 的 问题 比 父母 是 否 重要 的 问题 更 加 狭 同 。 父母 当然 重要 ,但 
并 非 一 定 是 父母 的 抚养 行为 塑造 了 儿童 的 发 展 。 因 为 预料 到 如 果 肯 已 说 父母 怎样 
教育 孩子 无 关 紧 要 ， 那 她 肯定 将 会 受到 遗 责 ,所 以 Harris 事先 宣布 ;我 并 没有 那 
样 说 ;我 也 没有 那样 暗示 ;也 并 不 相信 如 此 。， 冷酷 对 待 你 的 孩子 或 忽视 你 的 孩子 是 
完全 不 可 取 的 ，……- 我 们 不 可 能 掌控 孩子 的 明天 ,但 是 我 们 可 以 把 握 他 们 的 今天 , 当 
然 我 们 也 能 使 他 们 的 今天 充满 痛苦 ,”( 第 291 页 ) 
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共享 环境 并 不 限于 家 庭 环境 。 同 胞 兄妹 间 可 以 共享 也 可 以 不 共享 家 庭 外 的 经 验 ， 
比如 像 同 伴 群 体 ,生活 事件 以 及 教育 和 职业 经 验 等 。 方 差 中 的 非 共享 环境 分 量 指 
的 是 那些 不 能 被 遗传 和 共享 家 庭 环境 所 解释 的 方差。 例如 ,运用 人 格 目 陈 问 卷 的 
研究 发 现 (第 12 BE) ,遗传 学 能 够 解释 40 为 左右 的 方差 ,而 共享 家 庭 环境 所 占 的 比 
例 为 0, 非 共享 环境 则 占 方差 的 60% 。 这 些 问卷 一 般 至 少 有 80% 的 可 信和 度 , 也 就 是 
说 还 有 20% 的 方差 是 由 测量 误差 引起 的 。 换 名 话说 ,除却 测量 误差 ,系统 的 非 共 300 
享 环境 占 整 个 方差 的 40% A CB 60% 减 去 20%)。 

遗传 设计 为 量化 所 研究 群体 的 遗传 和 环境 影响 的 着 效应 提供 了 一 个 最 重要 的 
起 点 。 如 果 遗 传 因素 阐 效 应 的 量 大 ,那么 就 值得 去 探寻 鉴别 具有 强 遗 传 效 力 的 特 
定 基 因 的 途径 。 同 样 ,如 果 环 境 影 响 大 部 分 是 非 共 享 的 ,而 不 是 共享 的 ,那么 这 一 
发 现 就 会 使 原本 没有 关注 这 些 因 素 对 相同 家 庭 的 不 同 儿童 起 不 同 影响 的 研究 者 不 
再 仅仅 依赖 于 家 庭 的 一 般 风 险 因 素 。 当 前 的 研究 正 是 尝试 确定 非 共 享 环 境 的 具体 
来 源 以 及 研究 非 共 享 环境 和 心理 特征 之 间 的 联系 ,这 将 在 随后 讨论 。 


估计 非 共 享 环境 


遗传 设计 是 怎样 估计 非 共 享 环境 的 净 效应 的 呢 ? 例如 ,可 以 通过 比较 同 卵 和 
异 卵 双生 子 的 共同 点 或 利用 收养 设计 来 测量 第 5 章 所 关注 的 遗传 率 。 数 量 遗 传 学 
并 不 用 遗传 来 解释 环境 方差 。 共 享 家 庭 环境 用 遗传 无 法 解释 的 家 庭 相似 性 来 估 
计 。 余 下 的 方差 部 分 就 是 非 共享 环境 , 即 遗 传 和 共享 环境 都 无 法 解释 的 方差 。 环 
境 方差 大 部 分 是 非 共 享 的 结论 指 的 就 是 方差 的 残 差分 量 ,通常 用 模型 - 拟 合 分 析 来 
估计 。 不 过 ,采用 更 直接 的 共享 和 非 共享 环境 测验 就 更 容易 理解 它们 的 估计 过 程 。 

收养 亲属 的 相似 性 是 对 共享 家 庭 环境 的 直接 测量 。 为 什么 儿童 期 时 ,没有 叫 
传 关系 的 收养 的 “同胞 ”一 般 认 知 能 力 的 相关 为 . 25? 答案 肯定 是 共享 家 庭 环境 , 因 
为 收养 的 兄弟 姊妹 没有 遗传 关系 。 这 一 结果 也 非常 符合 第 ORRIN RII 
一 般 认 知 能 力 方差 大 约 有 四 分 之 一 可 以 归 因 于 共享 家 庭 环境 因素 :型 请 叫 其 
养 兄弟 姊妹 的 这 一 相关 便 一 下 子 下 降 到 0, 由 此 我 们 可 以 得 出 结论 : 烘 恬 其 来 
共享 家 庭 环境 对 收养 兄弟 姊妹 的 影响 可 以 忽略 不 计 。 在 人 格 和 大 多 数 精 神 税 能 隧 








碍 方面 ,收养 的 兄弟 姊妹 之 间 的 相关 也 接近 于 0, SAE R A 
重要 ,大 量 的 环境 影响 是 非 共 享 类 的 。 

正如 遗传 上 无 关 的 收养 兄弟 姊妹 是 对 家 庭 环境 的 直接 检测 ， 生活 在 -: 起 的 a 
GAA IEEE RY Re. FA HA TAS Pe se eA Th Fa SBN AE F 
内 部 的 差异 只 可 能 归 因 于 非 共享 环境 。 例 如 ,人 格 自 陈 量 表 的 测试 结果 发 现 ;网 卵 301 
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发 生 了 于 之 间 的 典型 相关 达到 了 . 45。 这 一 数值 意味 着 有 55% 的 变异 是 非 共 享 环境 
加 上 测量 误差 所 引起 的 。 同 卵 双 生子 在 大 多 数 精神 障碍 上 的 相似 程度 同样 也 只 达 
到 中 等 ,这 一 观测 说 明 , 非 共 享 环 境 的 影响 起 主要 作用 。 

每 对 同 卵 双生 子 彼此 的 差异 是 对 非 共 享 环境 影响 的 保守 估计 ,因为 双生 子 经 
前 共 享 能 增强 他 们 相似 性 的 特有 环境 ,但 是 这 些 环 境 不 会 提高 “普通 ”同胞 之 间 的 
相似 性 。 例 如 , 同 卵 双生 子 在 一 般 认 知 能 力 上 的 相关 约 为 . 85 ,这 一 结果 似乎 说 明 非 
去 齐 环 境 的 影响 较 小 ( 即 1 一 . 85=. 15) 。 然 而 , 异 卵 双 生子 之 间 的 相关 为 . 60, 非 双 
生子 同胞 之 间 的 相关 为 . 40, 这 一 结果 说 明 双 生子 大 概 20% 的 方差 归 因 于 双生 子 特 
殊 的 共享 环境 。 鉴 于 此 , 同 卵 双生 子 . 85 的 相关 可 能 因为 没有 排除 双生 子 共 享 环境 
的 影响 而 被 高 估 了 20%。 换 言 之 ,大 约 有 三 分 之 一 的 一 般 认 知 能 力 方差 可 能 源 于 
非 共享 环境 , 即 1 一 (. 85 一 . 20) 一. 35。 双 生子 的 研究 中 ,还 有 一 个 可 能 导致 低估 非 
共享 环境 重要 性 的 因素 是 选 型 交配 。 如 第 9 章 所 解释 的 ,一 般 认 知 能 力 显示 了 较 大 
程度 的 选 型 交配 。 除 非 重 视 选 型 交配 ,否则 就 会 人 为 高 估 闪 享 家 庭 环境 . 


鉴别 具体 的 非 共享 环境 


接 下 来 对 非 共享 环境 的 研究 ,是 要 鉴别 那些 导致 在 相同 家 庭 环境 中 成 长 的 儿 
童 如 此 不 同 的 因素 。 要 私 别 非 共享 的 环境 因素 ,就 必须 从 评价 每 一 个 儿童 特定 的 
生活 环境 之 诸 方面 着 手 , 而 不 是 同胞 共享 的 环境 方面 心理 发 展 研 究 采 用 的 环境 
测量 普遍 针对 的 是 家 庭 , 而 没有 专门 针对 某 个 儿童 。 例 如 ,父母 是 否 离婚 对 其 两 个 
孩子 而 言 是 相同 的 事件 。 如 果 以 笼统 家 庭 的 方式 进行 评价 ,就 不 会 把 离婚 作为 同 
胞 发 展 结果 不 同 的 来 源 ,因为 离婚 对 同一 家 庭 中 两 个 孩子 而 言 是 同一 个 事件 。 然 
而 ,有 关 离 婚 的 研究 已 经 表明 , 父母 离婚 对 家 庭 每 个 孩子 的 影响 并 不 一 样 
(Hetherington & Clingempeel, 1992)。 如 果 是 以 具体 儿童 的 方式 进行 评价 (例如 
通过 评价 儿童 对 父母 离婚 造成 的 压力 的 知觉 ， Ri A id 
的 ) ,离婚 有 理由 作为 同胞 发 展 结果 有 差异 的 原因 之 一 ， | 

即使 当 环境 测量 对 某 个 儿童 而 言 是 特别 的 ， 这 些 环境 测量 同样 也 会 被 同一 家 
星 中 的 两 个 孩子 所 共享 。 同胞 经 验 研 究 有 必要 对 环境 诸 方 面 被 共享 的 程度 进行 评 
估 。 例 如 ,在 同一 家 庭 中 :母亲 回 孩 子 们 发 出 的 声音 和 表现 出 的 慈爱 被 同胞 共享 的 
程度 如 何 ? 一 项 评价 母亲 与 一 岁 和 两 岁 的 孩子 互动 的 观察 研究 发 现 ,母亲 对 不 同 302 
于 女 目 然而 发 的 嗓音 之 间 具 有 较 高 的 相关 (Chipuer & Plomin, 1992) 。 这 一 研究 
结果 说 明 , 母 亲 的 嗓音 是 一 种 被 子女 共享 的 经 验 ， 与 之 相反 ,母亲 对 不 同 子女 表现 

”出 的 慈爱 具有 的 相关 甚 微 ， 这 一 结果 说 明 母 亲 的 慈爱 表现 不 被 子女 共享 ,因而 它 更 
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适合 代表 非 共 享 的 影响 。 

共 盏 环境 因素 包括 一 些 诸如 出 生 次 序 和 同胞 的 年 龄 间隔 等 家 庭 结构 变 量 。 尽 
管 最 近 有 人 提出 ,儿童 在 家 庭 中 的 出 生 次 序 与 其 人 格 有 着 重要 的 关系 (Sulloway， 
1996) ,然而 研究 普遍 发 现 , 这 些 因素 只 能 解释 心理 结果 方差 中 的 一 小 部 分 。 对 非 
共享 环境 所 作 的 许多 动力 学 研究 发 现 , 在 同一 家 庭 环境 里 成 长 起 来 的 儿童 过 着 截 
然 不 同 的 生活 (Dunn & Piomin，1990) 。 尽 管 父母 报告 说 他 们 对 自已 的 孩子 一 视 
同仁 ,可 子女 却 觉得 父母 对 待 自 己 与 对 待 兄 弟 姊妹 非常 不 同 。 观 察 研究 倾向 于 支 
持 儿 童 的 这 种 感受 。 

R 15. 1 展示 的 是 在 围绕 上 述 问题 而 开展 的 一 项 名 为 “ 非 共 享 环境 与 青少年 发 
Fe” NEAD) 的 研究 所 得 到 的 同胞 在 家 庭 测 最 结果 上 的 相关 (Reiss 等 ,2000) 。 项 
目 对 拥有 两 个 年 龄 在 10 岁 到 18 岁 子女 的 ,共计 720 户 家 庭 分 别 进行 了 时 长 2 小 
时 的 拜访 ,对 父母 和 子女 进行 了 有 关 家 庭 环境 方面 的 成 套 问卷 调查 和 面谈 测评 。 
在 讨论 家 庭 关 系 问 题 的 过 程 中 ， 还 为 亲子 间 的 互动 进行 了 录像 。 不 同 子女 报告 的 
家 庭 互 动 (如 ,由 孩子 报告 的 父母 消极 性 ?相关 程度 较 低 ;对 孩子 向 父母 的 交流 和 父 303 
母 向 孩子 的 交流 的 观察 评定 的 相关 也 较 低 。 这 一 结果 说 明 这 些 经 验 在 很 大 程度 上 
是 非 共 享 的 。 相 反 , 父 母 针 对 不 同 子女 的 报告 却 具有 高 相关 ,例如 父 CH ARS BA 
极 对 待 每 个 孩子 的 报告 就 具有 高 相关 。 虽然 这 可 以 归结 为 评分 者 效应 ,但 是 父母 
对 各 个 孩子 的 报告 之 间 的 高 相关 说 明 , 父母 对 儿童 环境 的 报告 不 能 作为 评价 非 共 


享 环境 因素 的 优秀 候选 变量 来 源 。 
表 15.1 家 庭 环境 测量 的 同胞 相关 系数 
数据 类 型 同胞 相关 系数 | 数据 类 型 同胞 相关 系数 
儿童 报告 | 观察 数据 
父母 对 子女 的 抚养 .25 儿童 对 父母 .20 
同胞 关系 .40 父母 对 儿童 ee: (| . 
父母 报告 a Sa fa 
父母 对 子女 的 抚养 , 70 
同胞 关系 80 


数据 来 源 ,摘自 Reiss 等 人 (2000) 。 


非 共 享 环境 并 不 局 限于 家 庭 环 境 的 测量 。 事 实 上 , 同胞 在 家 庭 之 外 获得 成 功 
的 经 验 更 可 能 成 为 非 共 享 环境 影响 的 候选 因素 。 例 如 ,同胞 在 经 历 同 伴 , 社 会 支持 
和 生活 事件 方面 的 相似 程度 到 底 如 何 ? 答案 是 “程度 有 限 ”; 同胞 在 这 些 经 验 上 相 
关系 数 的 范围 大 约 在 0. 1 到 0.4 之 间 (Plomin, 1994a)。 诸如 意外 事故 与 疾病 这 样 
I 再 加 上 时 间 的 作用 ,经 验 上 的 一 小 点 
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差 寞 ,也 可 能 导致 同胞 在 心理 结果 上 的 巨大 差异 。 


鉴别 能 够 预测 心理 结果 的 具体 的 非 共 享 环 境 


一 旦 鉴别 出 儿童 -特定 的 因素 , 接 下 来 的 问题 就 是 这 些 非 共 享 经 验 是 否 与 心理 
结果 有 关 。 例 如 ,在 已 知 对 精神 机 能 障碍 和 人 格 非常 重要 的 非 共享 环境 方差 中 , 父 
母 在 对 待 子女 上 的 差异 占 其 中 多 少 比例 ?尽管 这 一 领域 的 研究 才刚 刚 起 步 ,但 在 
凭借 同胞 经 验 上 的 差异 来 预测 适应 差异 上 取得 了 一 定 的 成 功 (Hetherington， 
Reiss, & Plomin，1994) 。 前 面 提 到 NEAD 研究 项 目 提供 的 一 个 实例 , 即 父母 直 
接 针对 某 个 处 在 青春 期 的 子女 的 消极 行为 (父母 对 待 其 他 子女 的 行为 受到 控制 ) 与 
孩子 的 反 社 会 行为 有 很 强 的 关联 性 ,与 孩子 抑郁 情绪 的 关联 则 要 弱 一 些 (Reiss 等 ， 
2000) 。 父 母 抚养 方面 与 子女 心理 结果 方面 的 联系 往往 是 像 亲 子 冲突 这 样 的 消极 
抚养 联系 着 像 子女 反 社 会 行为 这 样 的 消极 后 果 。 像 慈爱 这 样 的 积极 抚养 产生 的 联 
系 普遍 要 弱 一 些 。 

发 现 非 共 享 环境 与 心理 结果 之 间 形 成 联系 后 ,自然 就 提出 两 者 之 间作 用 方向 
如 何 的 问题 。 也 就 是 说 ,不 同 的 消极 抚养 究竟 是 同胞 反 社 会 行为 差异 的 原因 还 是 
结果 ? 遗传 研究 开始 认为 大 多 数 父 母 用 不 同方 式 对 待 不 同 子女 实际 上 是 同胞 差异 
引发 的 结果 ,而 非 其 产生 的 原因 。 同 胞 差异 的 原因 之 一 是 遗传 。 同 胞 在 遗传 上 有 
50% 的 相似 性 ,但 同时 还 有 50% 的 差异 性 。 为 了 区 分 客观 的 非 共享 环境 效应 和 那 304 
些 归 因 于 遗传 的 同胞 差别 , 非 共享 环境 研究 有 必要 大 力 运用 遗传 敏感 设计 。 正 因 
为 如 此 ,NEAD 项 目 囊括 了 同 卵 和 异 孵 双 生子 、 全 同胞 . 半 同 胞 以 及 没有 遗传 关系 
的 兄弟 姊妹 。 对 父母 消极 行为 和 青少年 适应 性 之 间 的 联系 进行 多 元 遗传 分 析 , 结 
果 出 人 意料 :大 多 数 联系 都 以 遗传 因素 为 中 介 变量 (Pike 等 ,1996) 。 这 一 发 现 显 然 
说 明 , 父 母 对待 子 女 的 差异 在 较 大 程度 上 反映 的 是 同胞 之 间 像 人 格 差异 这 样 , 受 到 
遗传 影响 的 差异 。 本 章 下 一 节 将 详细 说 明 遗 传 在 环境 影响 中 所 起 的 作用 。 

不 论 在 家 庭 内 要 找到 那些 具体 的 非 共 享 环境 因素 有 多 么 的 艰难 ,需要 强调 的 
是 ,环境 对 心理 而 言 ,通常 是 以 非 共享 形式 起 作用 的 。 那 些 在 家 庭 以 外 所 获得 的 经 
验 ,例如 从 同伴 那里 获得 的 经 验 或 生活 事件 ,可 能 成 为 更 为 丰富 的 非 共 享 环 境 之 源 
(Harris,，1998)。 从 突 发 的 噪声 ,独特 的 经 历 , 或 者 一 系列 事件 之 间 的 微妙 联系 来 
看 ,机 遇 也 可 能 成 为 非 共 享 环境 之 源 (Dunn & Plomin, 1990; Jensen，1998b)。 作 
为 行为 遗传 学 的 韵 基 人 ,Francis Galton 认为 非 共享 环境 在 很 大 程度 上 由 机 遇 所 导 
致 :常常 是 无 律 可 循 的 机 遇 作用 产生 稳定 的 结果 。 如 果 试 图 理 顺 纠缠 成 一 团 麻 状 
的 事件 ,这 些 事 件 却 会 随即 联结 得 更 紧 。”(Galton,，1889, 第 195 页 ) 
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小 结 


环境 对 儿童 的 影响 往往 是 以 非 共享 的 形式 进行 的 ,使 得 成 长 于 同样 家 庭 的 同 
胞 彼此 不 同 。 同 卵 双 生子 之 间 的 差异 能 直接 检测 到 非 共享 环境 。 而 收养 兄弟 姊妹 
之 则 的 相似 性 则 直接 检测 到 了 共享 环境 的 重要 性 。 研 究 者 在 鉴别 非 共享 环境 的 具 
体 来 源 的 过 程 中 发 现 了 同胞 经 验 的 诸多 差异 。 其 中 一 些 同胞 经 验 的 差异 与 心理 结 
林 有 关 。 然 而 ,目前 仍然 不 清楚 非 共 享 环境 的 来 源 ,因为 同胞 经 验方 面 的 差异 与 心 
理 结果 方面 的 差异 之 间 的 联系 在 一 定 程 度 上 受到 遗传 的 调解 。 不 过 ,在 我 们 得 出 
尽 机 遇 形 成 了 非 共享 环境 这 一 结论 之 前 , 仍 有 必要 对 非 共享 环境 可 能 存在 的 系统 
来 源 作 更 多 的 调查 。 


意 义 


对 非 共 享 环境 重要 性 的 揭示 ,意味 着 需要 进一步 去 了 解 环境 在 心理 发 展 过 程 

中 是 如 何 起 作用 的 。 个 害 这 些 沉 黑 的 因素 可 能 是 什么 ,它们 的 作用 使 得 在 同一 家 
庭 中 成 长 的 两 个 孩子 彼此 不 同 。 作用 于 心理 发 展 的 环境 影响 并 不 以 一 个 一 个 的 家 305 

庭 为 基础 ,而 是 以 一 个 一 个 的 个 体 为 基础 。 也 就 是 说 ,环境 是 对 每 一 个 儿童 起 着 特 

定 作用 的 影响 ,而 不 对 家 庭 中 所 有 孩子 起 普遍 作用 。 ”- ~ | 

社会 化 理论 和 众多 心理 学 研究 对 环境 因素 的 关注 所 持 的 分 析 水 平 ,并 没有 考 

虑 到 成 长 于 同一 家 庭 的 儿童 之 间 的 差异 。 例如 ,基于 这 样 的 视角 ,父母 的 教育 . 父 

母 照料 孩子 的 态度 ,以 及 父母 的 婚姻 关系 等 理应 被 子女 共享 。 共享 环境 因素 对 于 

成 长 于 相同 家 庭 的 孩子 们 而 言 并 无 不 同 ， 因而 束 不 能 解释 在 同一 家 庭 环 境 成 长 的 

儿童 为 什么 不 一 样 。 然而 正如 前 面 所 提 到 的 ,这 些 因素 的 影响 或 许 并 不能 被 同胞 
所 共享 。 例 如 , 像 父母 离婚 这 样 的 变量 或 许 就 是 非 共 享 的 , 因 为 离婚 事件 对 家 申 每 
个 子女 的 影响 不 同 。 这 条 信息 并 非 说 家 庭 经 验 不 重要 ;而 是 指环 境 因素 的 影响 大 
体 针对 的 是 每 个 孩子 ,而 不 是 对 整个 家 庭 普 遍 起 作用 。 站 KRASIE A 
非 共享 环境 可 能 是 以 不 同 的 途径 来 施加 影响 ,当前 的 研究 刚刚 才 开 始 区 分 它 
FE? PHY aU eS 
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这 些 经 历 可 能 包括 诸如 毒品 滥用 、 住 院 治疗 .学 校 中 的 欺凌 弱小 ,或 HEHA 
体 的 影响 等 。 刀 外 ,明显 被 所 有 家 庭 成 员 共 享 的 影响 也 能 够 作用 于 儿童 -特定 的 行 
网 符 。 因 此 , 当 整 个 家 庭 范围 内 出 现 不 和 谐 或 争吵 时 , 某 个 孩子 尤其 可 能 卷 大 冲 
突 , 或 者 容易 成 为 替 徘 苹 。 另 外 ,关键 的 影响 或 许 源 自 父母 以 两 种 完全 相反 的 方志 
教育 不 同 的 孩子 (比如 过 分 偏 祖 其 中 的 一 个 孩子 ) 或 者 源 于 同胞 的 关系 (比如 -一 个 
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护 于 鼎 强 势 ,造成 男 一 位 处 于 从 属地 位 )。 最 终 , 即 使 所 有 影响 完全 相等 地 作用 于 
家 中 的 所 有 孩子 ,环境 影响 仍然 是 非 共 享 的 , 因为 每 个 儿童 对 环境 的 易 感性 不 一 
样 ,这 一 同 题 将 会 在 接 下 来 的 基因 型 一 环境 相关 和 相互 作用 的 章节 中 讨论 。 采 用 
遗传 学 的 研究 策略 才能 有 效 地 研究 环境 风险 机 制 。 

了 解 环境 走样 影响 心理 发 展 的 关键 是 要 搞 清楚 为 什么 相同 家 庭 中 成 长 的 孩子 
是 如 此 的 不 同 。 要 弄 明白 这 个 问题 ,显然 必须 对 那些 有 两 个 孩子 以 上 的 家 庭 进行 
研究 ,努力 鉴别 出 同胞 在 经 验 上 的 差异 ,以 及 探 察 这 些 不 同 的 经 验 与 其 心理 结果 差 
寞 之 间 的 关系 。 要 回答 为 什么 在 相同 家 庭 中 成 长 的 孩子 彼此 大 不 相同 的 问题 ,还 
不 能 仅仅 只 是 局 限于 同胞 差异 。 这 些 问 题 的 解答 将 为 开启 所 有 影响 儿童 心理 发 展 
的 环境 根源 之 门 提 供 钥 匙 。 


基因 型 一 环境 相关 


焉 传 学 研究 除 揭示 了 环境 对 心理 的 影响 在 很 大 程度 上 是 非 共享 的 之 外 ,还 通 
过 揭示 我 们 部 分 由 于 遗传 原因 而 创造 了 自己 的 经 验 ,改变 了 我 们 思考 环境 的 方式 ， 
也 就 是 说 ,遗传 倾向 与 个 体 经 验 差 异 具有 相关 ,这 是 基因 型 一 环境 相关 现象 的 一 个 
例子 。 换 和 句 话说 ,那些 看 起 来 是 环境 产生 的 影响 却 能 够 反映 出 遗传 的 影响 ,因为 这 
些 经 验 受 到 个 体 遗 传 差异 的 影响 。 这 种 遗传 影响 正 是 在 过 去 十 年 的 遗传 研究 中 被 
发 现 的 :在 用 环境 测量 衡量 双生 子 和 收养 研究 的 心理 结果 时 ,研究 结果 一 致 显示 出 
了 某 些 遗传 的 影响 ,这 将 在 后 面 进一步 讨论 。 正 因为 如 此 ,基因 型 一 环境 相关 曾经 
锌 描述 成 遗传 对 暴露 于 环境 的 控制 (Kendler & Eaves, 1986), 

基因 型 一 环境 相关 加 入 到 某 个 行为 特征 的 表现 型 方差 中 ( 见 附录 ) ,但 是 ,很 难 
探测 出 表现 型 方差 在 多 大 程度 上 归 因 于 遗传 和 环境 效应 之 间 的 相关 (Plomin， 
DeFrise, & Loehlin，1977b) 。 正 因为 如 此 ， da 
天 ,而 不 是 评估 它们 对 表现 型 变异 的 整体 贡献 。 si 


加 aay 六 4 


教养 中 的 天 性 

尽管 该 主题 最 早 的 研究 成 果 在 十 年 前 才 出 版 ,但 是 至 少 有 二 十 几 项 采用 各 各 

遗传 设计 和 测量 手段 的 研究 都 得 出 了 同一 个 结论 , 即 环境 测量 显示 出 了 遗传 的 影 
啊 。 举 几 个 例子 之 后 ,我 们 将 思考 环境 测量 怎么 能 够 揭示 出 遗传 的 影响 。 

研究 者 广泛 使 用 了 一 种 结合 观察 和 面谈 的 家 庭 环 境 测量 ,这 种 方法 被 称 作 “ 家 庭 

272 .第 15 章 环境 





ME ZWAME” CHOME, Caldwell, &. Bradley, 1978), HOME 评价 的 是 家 庭 环境 
方面 ,比如 父母 的 应 答 性 .对 孩子 发 展 进步 的 鼓励 以 及 提供 玩具 等 。HOME 的 一 项 
收养 研究 ,对 同胞 和 收养 的 兄弟 姊妹 分 别 在 1 岁 和 2 岁 时 测量 结果 的 相关 进行 了 比 
较 (Braungart、Fullker，&. Plomin, 1992). 同胞 1 安 和 2 岁 时 的 HOME 分 数 的 相关 
高 于 被 收养 的 兄弟 姊妹 (1 岁 时 为 . 58 对 . 35.2 岁 时 为 . 57 对 , 40) ,结果 说 明了 HOME 
受到 遗传 的 影响 。 遗 传 因素 能 解释 HOME 分 数 方差 的 40% EL. 

其 他 一 些 幼儿 期 母亲 一 册 儿 互动 的 观察 研究 采用 了 收养 设计 (Dunn 8. 
Plomin，1986) 和 双生 子 设计 (Lytton，1977，1980)， 也 发 现 遗 传 的 影响 。 前 面 提 
到 的 NEAD 研究 项 目 让 每 一 位 父亲 或 者 母亲 与 其 每 个 处 于 青春 期 的 孩子 就 有 关 307 
化 们 的 问题 和 冲突 讨论 了 10 分 钟 ,并 进行 了 同步 录像。 所 有 的 测量 结果 都 发 现 显 
FREIER CO Connor 等 ,1995)， 

这 些 为 数 不 多 的 观察 研究 似乎 说 明 ,遗传 对 家 庭 成 员 互 动 的 影响 并 非 仅仅 
是 观察 所 见 。 大 多 数 关 于 教养 中 的 天 性 的 遗传 研究 都 采用 了 问卷 法 ,而 不 是 观 
察 法 。 问 准 调查 为 遗传 影响 增添 了 另外 一 种 可 能 的 米 源 :知觉 家 庭 坏 境 的 主观 









thy 小 传 

~ David Rowe 在 哈佛 大 学 读 大 学 时 就 对 行为 遗传 
aye sit 在 选修 一 门 心理 学 课程 时 ,他 阅读 到 
Fuller Thompson 所 写 的 第 一 本 行为 遗传 学 教科 
书 。 莹 热 他 当时 不 能 完全 理解 方差 和 其 他 技术 问题 ， 
但 他 的 兴趣 一 下 子 被 激发 起 来 。 行 为 遗传 学 提供 了 一 
个 能 够 融会 智 巧 的 严密 性 ,遗传 学 的 吸引 力 与 他 对 行 
AW AB) AR, RE So th Rowe 毕业 后 到 科 罗 拉 . 
多 开学 攻读 社会 心理 学 的 研究 生 。 出 于 偶然 ,他 找到 
池 料 罗 镁 多 享誉 世界 的 行为 遗传 学 研究 所 ， 并 参加 了 
起 颈 竺 为 遗传 学 的 夏季 培训 项 目 。 在 这 里 他 接受 了 从 
”党 太 站 行为 遗传 学 工作 的 训练 ,并 和 Robert Plomin ani 
Da Daaa aa Aa tent eh 
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y el H 


现 了 一 些 国难 。 不 过 ， oro 
后 ,他 现在 正 用 分 子 遣 传 学 的 方法 来 研究 活动 过 度 的 注意 力 障 碍 。， E 


这 一 领域 的 开创 性 研究 是 两 项 青少年 双生 子 的 家 庭 环境 知觉 研究 (Rowe， 
1981; 1983b)。 两 项 研究 都 发 现 :青少年 对 父母 亲 接 受 他 们 的 知觉 受到 较 大 的 中 
传 影响 ,而 对 父母 控制 他 们 的 知觉 则 不 受 遗 传 的 影响 。 

之 所 以 设立 NEAD 研究 项 目 , 其 中 一 个 原因 就 是 要 调查 遗传 对 不 同 的 家 庭 环 308 
境 测 量 的 贡献 。 如 表 15. 2 所 示 , 代 表 青 少年 评估 其 父母 的 积极 性 和 消极 性 的 合成 
变量 都 显示 出 了 显著 的 遗传 影响 (Plomin 等 ,1994b)。 由 青少年 评分 的 .组 成 这 些 
人 台 成 变量 的 12 个 量 表 中 ,遗传 率 最 高 的 是 亲密 度 测量 (例如 密切 性 .支持 性 ) ,母亲 
亲密 度 和 父亲 亲密 度 的 遗传 率 均 达 50%。 最 初 Rowe 的 研究 和 其 他 一 些 研 究 
(Bulik 等 ,2000) 发 现 ,父母 控制 度 的 遗传 率 最 低 。NEAD 研究 项 目 还 评价 了 父母 
关于 自己 对 青少年 子女 抚养 行为 的 知觉 ( 表 15. 2 中 的 右 半 部 分 )。 父 母 对 行为 的 
自 评 结果 得 出 的 遗传 率 估计 值 与 孩子 对 父母 行为 的 评定 结果 非常 相似 ， 

表 15.2 父母 抚养 行为 评价 问卷 的 模型 一 拟 合 遗传 率 估计 值 
评定 者 。 Mee ME wer | 评定 者 。 被 评定 者 。 测量 eR 
| 


青少年 母亲 积极 性 . 30 母亲 母亲 积极 性 .38 


消极 性 . 40 消极 性 . 53 
ar aia .积极 性 .56 父亲 父亲 积极性， .22 o 


消极 性 :23 | -消极 性 o 
pi Bin ao, | 


P E ETE E TA 家 庭 环境 问卷 调查 的 结果 

ae, 19940), 。 例 如 ,对 三 岁 儿童 的 双生 子 和 收养 研究 均 
,对 父母 -) L 童 的 感情 共鸣 ( 分 享 积极 情感 和 应 答 性 ) 的 观察 和 评定 结果 显示 出 
i 读 传 影响 (Deater-Deckard & O'Connor, 出 版 中 )。 最 近 一 项 从 11 岁 到 17 岁 的 
双生 予 纵向 研究 发 现 这 两 个 年 龄 上 均 出 现 显著 的 遗传 影响 ,不 过 17 PREK 
MiK (Elkins, McGue, & jacono，1997) 。 遗 传 对 环境 测量 的 影响 已 名 $i fe 
庭 之 外 的 范围 。 例 如 研究 发 现 ,儿童 同伴 群体 的 特征 (例如 Manke 等 ， 1995 关 者 电 
(Plomin, Chipuer, & Loehlin, 1990). HEZE FRIA (Jacobson .& Rowe, 41991; 
Jang, 1993). 工作 环境 (Hershberger, Lichtenstein, & Knox, 199%) 社会 支 特 309 
(Bergeman 等 ,1990; Kessler 等 ,1992)、 生活 事件 (Kendler 等 , 1993B; MeGuffin, 
Katz, & Rutherford, 1991; Plomin 等 ,1991), 包 括 儿 童 期 的 意外 事故 (Phillips， | 
Matheny, & Jr, 1995), Bae (McGue & Lykken, 1992) .暴露 于 毒品 之 下 (Tsuang | 
等 ,1992) 和 暴露 于 伤害 之 下 (Lyons 等 ,1993) 等 都 受到 遗传 的 影响 。 | 

总 之 ， ener ee rere 一 致 结论 , 即 遗 传 因素 对 经 验 有 作用 该 领 











域 的 主要 研究 方向 是 探查 遗传 影响 环境 测量 的 原因 和 结果 。 


小 结 


心理 学 广泛 来 用 的 环境 测量 显示 了 遗传 的 影响 。 虽 然 大 多 数 都 是 对 家 庭 环 境 
的 问卷 研究 ,但 是 仍 有 证 据 表明 ,对 家 庭 以 外 环境 的 观察 和 测量 结果 也 显示 了 遗传 
的 影响 。 


基因 型 一 环境 相关 的 三 种 类 型 


遗传 因素 对 个 体 不 同 经 验 的 影响 过 程 是 怎样 的 ?例如 , 像 认 知 能 力 . 人 格 和 精 
神 机 能 障碍 等 传统 意义 上 的 心理 特征 ,在 多 大 程度 上 调解 着 遗传 贡献 ? 更 重要 的 
是 环境 测量 受到 的 遗传 影响 是 否 有 助 于 环境 测量 对 心理 结果 的 预测 ”后 一 个 问题 
可 以 视 为 关 基因 型 一 环境 相关 的 问题 。 

有 三 种 基因 型 一 环境 相关 ;被 动 的 ,唤起 的 和 主动 的 (Plomin 等 ,1997)。 当 子 
女 被 动 地 承袭 与 其 遗传 倾向 相关 的 父母 家 庭 环境 时 ,就 出 现 了 被 动 弄 。 唤起 型 或 
回应 型 就 是 个 体 在 遗传 倾向 的 基础 上 唤起 他 人 的 反应 。 当 个 体 选 择 修改、 建构 或 
重 构 那些 与 自己 遗传 倾向 相关 的 经 验 时 ,就 出 现 了 主动 型 ( 表 15. 3), 


4215.3 基因 型 一 环境 相关 的 三 种 类 型 | 


类 型 情况 描述 | 环境 影响 的 来 源 
被 动 儿童 继承 的 基因 型 与 家 庭 环境 相关 父母 和 同胞 
唤 起 个 体 以 自身 遗传 倾向 为 基础 唤起 他 人 的 反应 任何 人 

主 动 个 体 探求 或 创造 与 其 遗传 倾向 相关 的 环境 任何 人 或 任何 事 


资料 来 源 ;Plomin, DeFrise, & Loehlin (1997b) 


以 音乐 能 力 为 例 。 如 果 音 乐 能 力 是 遗传 的 ,那么 对 于 具有 音乐 天 赋 前 儿童 而 
言 * 同 样 具有 音乐 天 赋 的 父母 很 可 能 为 他 们 提供 了 引导 音乐 能 力 发 展 的 基因 和 环 
境 (被 动 的 基因 型 一 环境 相关 ) 。 那些 具有 音乐 才能 的 儿童 在 学 校 或 许 会 被 挑选 出 
来 ,并 得 到 特别 的 机 会 (唤起 型 )。 即 使 他 人 对 儿童 的 音乐 才能 不 采取 任何 行动 ,这 
时 有 天 贼 的 儿童 或 许 会 通过 选择 音乐 同伴 ,或 者 用 别 的 方法 创造 音乐 经 验 ( 主 
动 型 )， 
被 忆 的 基因 型 一 环境 相关 需要 具有 遗传 联系 的 个 体 之 间 进 行 互动 。 唤 起 的 基 
因 型 一 环境 相关 ,可 以 通过 任何 人 对 基于 遗传 倾向 的 个 体 作出 反应 而 引起 。 主动 310 
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的 基因 型 一 环境 相关 可 以 囊括 环境 中 的 任何 人 和 任何 事 。 基 因 型 一 环境 相关 也 可 
能 是 消极 的 。 学 习 落 后 者 是 消极 的 基因 型 一 环境 相关 的 例子 ,应 该 给 予 他 们 特别 
的 天 注 以 提高 他 们 的 学 业 水 平 。 


探测 基因 型 一 环境 相关 的 三 种 方法 


可 以 用 三 种 方法 来 探测 遗传 因素 对 某 一 环境 测量 与 其 一 心理 特征 之 间 相 关 的 
页 献 。 这 些 方 法 分 别 适用 于 不 同 的 基因 型 一 环境 相关 。 第 一 种 方法 只 适用 于 被 动 
型 。 第 一 种 方法 能 探测 唤起 型 和 主动 型 。 第 三 种 方法 可 以 探测 所 有 的 三 种 类 型 。 

第 一 种 方法 是 比较 非 收养 和 收养 家 庭 中 环境 测量 与 个 体 心 理 特征 之 间 的 相关 
(图 15.2)。 通 常 假设 非 收 养家 庭 的 环境 测量 与 儿童 心理 特征 之 间 的 相关 是 源 于 
环境 。 然 而 ,遗传 因素 可 能 也 会 对 这 一 相关 产生 影响 。 如 果 父 母 受 到 遗传 影响 的 
特征 与 环境 测量 以 及 儿童 的 特征 均 有 相关 时 ,就 说 明 遗 传 具 有 调解 作用 。 例 如 ,家 
庭 观察 之 环境 测量 (HOME) 与 儿童 认 知 能 力 之 间 的 相关 可 能 受到 遗传 因素 的 调 
解 ,而 遗传 因素 既 影 响 着 父母 的 认 知 能 力 , 也 影响 着 他 们 在 HOME 上 的 得 分 。 相 
反 , 收 养家 庭 的 家 庭 环境 与 儿童 心理 特征 之 间 不 存在 间接 的 遗传 路 径 , 因为 养父 母 311 
与 收养 子女 之 间 没 有 遗传 关系 。 正 因为 这 样 ,如 果 非 收养 家 庭 的 相关 系数 比 收养 
家 庭 高 ,那么 就 说 明 是 遗传 对 家 庭 环 境 与 儿童 心理 特征 之 间 的 共 变 有 贡献 。 这 种 
遗传 贡献 反映 的 是 被 动 的 基因 型 一 环境 相关 ,因为 非 收养 家 庭 的 儿童 被 动 地 从 父 
母 那里 尘 袭 了 与 心理 特征 相关 的 基因 和 生活 环境 。 


非 收 养家 庭 


aa] | 
-一 
环境 





图 15.2 通过 比较 非 收养 和 收养 








收养 家 庭 家 庭 环境 测量 与 儿童 心理 特征 之 
间 的 相 美 ,可 以 探测 被 动 的 基因 

环境 [ae | 型 一 环境 相关 。 
科罗拉多 收养 项 目的 研究 采用 了 这 种 方法 ,揭示 出 遗传 对 家 庭 环 境 各 几 入 多 





理发 展 的 联系 具有 显著 影响 。 例 如 , 非 收养 家 庭 2 岁 儿 童 的 认 知 发 展 二 nok 
间 的 相关 上 比 收养 家 庭 高 (Plomin，Loehlin，& DeFrise, 1985). 儿童 语言 发 展 和 
HOME 之 间 的 相关 的 研究 结果 与 之 类 似 。 

据 认 为 ,响起 的 和 主动 的 基因 型 一 环境 相关 对 收养 家 庭 的 儿童 和 非 收 养家 庭 
的 儿童 均 有 影响 ,不 过 无 法 用 第 一 种 方法 探测 。 寻找 特定 的 基因 型 一 环境 相关 的 
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第 二 种 方法 是 亲生 父母 的 特征 与 收养 家 庭 环 境 的 相关 (图 15. 3) 。 这 种 方法 关注 

的 是 唤起 和 主动 的 基因 型 一 环境 相关 。 把 亲生 父母 的 特征 作为 收养 儿童 的 基因 型 312 
Bon» 可 以 估计 该 指标 与 任何 一 项 收养 家 庭 环境 测量 的 相关 。 虽 然 亲 生父 母 的 特 

征 只 是 被 收养 儿童 基因 型 的 一 个 弱 指 标 ,但 是 发 现 亲 生父 母 的 特征 与 其 被 人 收养 

的 子女 所 处 的 环境 存在 相关 ,这 就 意味 着 环境 测量 反映 了 被 收养 儿童 的 特征 所 受 

的 遗传 影响 。 也 就 是 说 ,被 收养 儿童 的 遗传 倾向 唤起 了 收养 父母 的 反应 。 科 罗拉 

多 收养 项 目 曾 尝 试 运用 了 这 种 方法 ,但 是 没有 得 到 多 少 唤起 的 和 主动 的 基因 型 一 
环境 相关 的 证 据 。 例 如 ,被 收养 儿童 的 家 庭 环 境 研究 发 现 ,生母 的 一 般 认 知 能 力 与 

其 子女 所 生活 的 收养 家 庭 的 HOME 分 数 之 间 没 有 显著 相关 (Plomin，1994a) 。 


图 15. 3 可 以 用 亲生 父母 特征 (被 收养 儿童 的 基因 型 指标 ) 和 收养 家 庭 的 环境 
之 间 的 相关 来 探测 唤起 的 和 主动 的 基因 型 一 环境 相关 。 
关于 遗传 和 经 验 的 发 展 理 论 预言 ,唤起 的 和 主动 的 基因 型 一 环境 相关 对 儿童 
体验 家 庭 以 外 的 环境 而 言 更 为 重要 ,并 在 儿童 选择 和 建构 经 验 起 着 更 加 主动 的 作 
用 (Scarr &. McCartney, 1983), 这 一 假设 可 以 等 到 科罗拉多 收养 项 目 的 样本 成 
长 到 青少年 时 再 加 以 验证 。 最 近 有 一 项 研究 运用 这 种 方法 ,在 青少年 反 社会 行为 
上 发 现 了 基因 型 一 环境 相关 的 证 据 (Ge 等 ,1996)。 用 亲生 父母 的 反 社 会 人 格 障 得 
和 毒品 滥用 作为 被 收养 者 的 遗传 风险 指标 。 养 父母 对 具有 遗传 风险 的 被 收养 者 的 
抚养 要 比 控制 组 的 养父 母 更 加 消极 。 而 且 还 发 现 这 种 效应 受到 被 收养 青少年 的 反 
社会 行为 的 调节 ,这 意味 着 存在 唤起 的 基因 型 一 环境 相关 。 
第 三 种 探测 基因 型 一 环境 相关 的 方法 是 对 环境 测量 和 心理 特征 之 间 的 相关 进 
行 多 元 遗传 学 分 析 ( 图 15. 4) 。 从 某 种 意义 上 讲 , 这 种 方法 最 通用 , 因为 它 可 以 探 
测 被 动 的 \ 唤 起 的 和 主动 的 基因 型 一 环境 相关 中 的 任何 一 种 。 正 如 附录 的 解释 ,多 
元 遗传 学 分 析 评 估 的 是 两 种 测量 上 的 遗传 效应 之 间 的 重 登 部 分 ; 既然 如 此 ,如 果 
环境 测量 的 遗传 效应 和 心理 特性 的 遗传 效应 是 重 双 的 ,那么 这 就 音 味 着 基因 型 一 
环境 相关 。 次 x 


图 15.4 ARRARIR HES TAM HES). TDL Mea) 
和 主动 的 基因 型 一 环境 相关 。 


多 元 遗传 学 分 析 不 仅 可 以 用 于 家 庭 环 境 测量 ,还 能 用 于 任何 遗传 设计 和 任何 313 
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类 型 的 环境 测量 。 例 如 ,科罗拉多 收养 项 目 开展 了 一 项 关于 2 岁 的 非 收养 的 兄弟 
姊妹 和 收养 兄弟 姊妹 的 研究 ,对 兄弟 姊妹 中 的 一 位 在 HOME 上 的 得 分 与 男 一 位 的 
一 般 认 知 能 力 之 间 的 交叉 相关 进行 了 比较 (Braungart，Fulker，& Plomin, 
1992)。 多 元 遗传 学 模型 一 拟 合 表明 ，HOME 和 儿童 认 知 能 力 之 间 的 表现 型 相 
关 , 受 到 遗传 的 调节 。 前 面 提 到 的 NEAD 项 目 (Resis 等 ,2000) 以 及 其 他 研究 所 作 
的 多 元 遗传 学 分 析 (Jacobson & Rowe, 1999; Silberg 等 ,1999; Thapar, Harold, 
& MecGuffin，1998) 均 发 现 ,在 青春 期 ,遗传 在 较 大 程度 上 调节 着 家 庭 环境 测量 与 
青少年 的 抑郁 、 反 社会 行为 之 间 的 相关 。 其 中 每 一 种 相关 ,在 一 半 程 度 以 上 都 受到 
遗传 的 调解 。 还 有 两 项 研究 汇报 ,在 成 年 期 ,人 格 所 受到 的 遗传 影响 对 父母 抚养 行 
为 的 遗传 影响 也 有 贡献 (Chipuer 4,1993; Losoya 等 ,1997) ,但 是 第 三 项 研究 汇 
报 的 结果 与 之 不 同 (Vernon 等 ,1997)。 还 有 一 项 研究 报告 ,人 格 特征 的 遗传 效应 
完全 能 解释 年 老 妇 女 样本 的 生活 事件 所 受到 的 遗传 的 影响 (Saudino 等 ,1997) 。 成 
年 人 的 研究 发 现 进 入 晚年 的 人 的 社会 支持 与 抑郁 .幸福 之 间 的 相关 (Bergeman 等 ， 
1991; Kessler 等 , 1992), 社会 经 济 状况 与 健康 之 间 的 相关 (Lichtenstein 等 ， 
1992) ,社会 经 济 状况 与 一 般 认 知 能 力 之 间 的 相关 (Lichtenstein， Pederson, & 
McClearn, 1992; Rowe, Vesterdal, & Rodgers, 1999; Tambs a, 1989; 
Taubman, 1976) ,教育 和 职业 状况 之 间 的 相关 (Saudino 等 ,1997) ,以 及 教育 和 认 
知 活动 之 间 的 相关 (Carmelli, Swan，& Cardon，1995) 都 受到 遗传 的 调节 。 


小 结 


我 们 部 分 出 于 遗传 之 故 创造 了 自己 的 经 验 。 有 三 种 基因 型 一 环境 相关 ;被 动 
的 ,唤起 的 和 主动 的 。 三 种 方法 探测 基因 型 一 环境 相关 的 结果 说 明 , 在 儿童 期 被 动 
型 最 为 重要 。 有 一 种 发 展 理论 预言 ,在 个 体 发 展 的 后 期 ,唤起 的 和 主动 的 基因 型 一 
环境 相关 会 变 得 越 来 越 重要 。 


意 义 


运用 各 种 遗传 设计 和 测量 的 研究 得 出 一 致 的 结论 , 即 遗 传 对 环境 测 最 ,尤其 是 
家 庭 环境 有 着 充分 的 影响 。 这 一 发 现 最 重要 的 意义 在 于 环境 测量 与 心理 特征 之 间 
的 相关 ,并 不 一 定 意味 着 环境 就 是 起 因 。 遗 传 研究 常常 表明 ,遗传 因素 对 环境 测量 
与 个 体 心 理 特征 之 间 的 相关 相当 重要 。 换 言 之 ,表现 出 来 的 所 谓 的 环境 风险 实际 
上 可 能 反映 的 是 遗传 因素 。 
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这 类 研究 并 不 是 说 个 体 经 验 完全 由 基因 所 驾驭 。 被 广泛 采用 的 环境 测量 显示 
了 茶 些 显著 的 遗传 影响 ,但 这 些 测量 结果 的 方差 大 部 分 都 是 非 遗 传 的 。 不 过 ,环境 
测量 不 能 仅仅 因为 它们 被 称 作 是 环境 的 就 可 以 假设 它们 完全 代表 环境 。 事 实 上 ， 
迄今 为 止 的 研究 表明 ,假定 环境 测量 含有 一 定 的 遗传 效应 则 更 为 妥当。 特别 是 对 
家 庭 成 员 具 有 遗传 联系 的 家 庭 , 决 不 能 认为 家 庭 环境 测量 与 儿童 发 展 结果 之 间 的 
联系 完全 源 于 环境 因素 的 作用 。 出 于 对 这 种 观点 的 极 大 推崇 ,近来 有 一 些 书 认为 
社会 化 研究 在 根本 .上 存在 缺陷 ,因为 它 没有 考虑 遗传 的 作用 (Harris，1998; 
Rowe, 1994), 

这 些 研 究 成 果 都 支持 当前 研究 作出 的 转变 , 即 从 对 环境 怎样 影响 个 体 的 思 游 ， 
转移 到 对 我 们 在 选择 ,改进 和 创造 自己 的 环境 中 所 发 挥 的 积极 作用 的 认识 。 这 一 
研究 领域 的 进步 ,将 仰 例 于 开发 出 能 够 反映 我 们 在 构建 经 验 中 所 起 的 积极 作用 的 
环境 测量 手段 。 


基因 型 一 环境 的 交互 作用 


前 面 一 节 内 容 主要 介绍 了 基因 型 和 环境 的 相关 。 基 因 型 一 环境 相关 指 的 是 遗 
传 在 个 体 与 环境 接触 中 起 的 作用 。 基 因 型 一 环境 交互 作用 是 指 遗 传 对 环境 的 敏感 
性 或 易 感 性 。 当 前 思考 基因 型 一 环境 交互 作用 的 途径 有 很 多 种 (Kendler & 
Eaves, 1986; Plomin, DeFrise, & Loehlin, 1977a; Rutter 等 ,1977a) 。 

PKU 是 一 个 遗传 对 某 一 特殊 环境 因素 敏感 的 最 佳 例子 ( 见 第 8 章 )。 食 物 中 
含有 的 葵 基 两 氨 酸 对 拥有 纯 合 PKU 等 位 基因 的 儿童 产生 的 影响 完全 不 同 于 对 其 
他 儿童 的 影响 。 因 为 具有 纯 合 PKU 等 位 基因 的 儿童 体内 不 能 代谢 这 种 氨基 酸 ,其 
代谢 产物 会 堆积 起 来 达到 有 害 水 平 ,并 会 伤害 儿童 正 处 于 发 育 中 的 脑 。 葵 基 丙 氨 
酸 的 代谢 产物 对 其 他 儿童 不 会 有 危害 。 相 反 地 ,饮食 中 含有 微量 的 苯 基 丙 氨 酸 对 
PKU 等 位 基因 纯 合 的 儿童 有 较 大 的 影响 一 一 可 以 预防 其 智力 落后 。 但 是 含有 微 
量 茶 基 丙 氨 酸 的 饮食 对 其 他 儿童 来 说 , 既 无 害 , 也 无 益 。 分 子 遗 传 学 研究 的 目的 之 
一 就 是 要 发 现 像 这 样 能 够 用 环境 干预 遗传 疾病 的 消极 影响 的 基因 型 一 环境 交互 
作用 。 

对 于 那些 受 诸多 基因 影响 的 复杂 性 状 而 言 ,要 鉴别 出 它们 的 基因 型 一 环境 交 315 
互 作用 , 则 比 PKU 这 样 的 单 基因 疾病 困难 得 多 。 第 12 章 曾 介绍 有 两 项 收养 研究 
发 现 了 犯罪 行为 的 基因 型 一 环境 交互 作用 的 例子 (Bohman，1996; Brennan, 
Mednick, & Jacobsen，1996) 。 研 究 发 现 ,对 于 一 个 被 收养 者 ,如 果 他 的 养父 母 和 
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亲生 父母 都 有 犯罪 记录 的 话 , 那 么 他 出 现 犯 非 行 为 的 概率 最 高 。 也 就 是 说 ,如 果 儿 
童 的 亲生 父母 被 定 过 徘 ,那么 养父 母 的 定 徘 会 使 儿童 更 容易 被 定 菲 。 青 少年 品行 
不 端的 研究 也 报告 了 一 个 近似 基因 型 一 环境 交互 作用 的 例子 (Cadoret 等 ,1995) 。 
把 儿童 亲生 父母 的 反 社 会 人 格 诊断 或 滥用 毒品 作为 遗传 风险 的 指标 ,用 收养 家 庭 
的 婚姻 ,法 律 和 精神 病 问题 评价 环境 风险 。 具 有 遗传 风险 的 被 收养 者 对 收养 家 庭 
压力 产生 的 环境 影响 更 为 敏感 。 遗 传 风险 低 的 被 收养 者 不 受 收 养家 庭 压力 的 影 
响 。 这 一 结果 证 实 了 前 面 青少年 反 社会 行为 发 展 研究 所 发 现 的 遗传 风险 和 家 庭 环 
境 之 间 的 交互 作用 (Cadoret, Cain, & Crowe, 1983; Crowe, 1974), 
双生 子 方法 也 可 以 用 来 鉴别 基因 型 一 环境 交互 作用 。 为 了 探测 遗传 与 环境 测 

量 的 交互 作用 ,可 以 把 双生 子 之 一 的 表现 型 基因 作为 另外 一 个 双生 子 的 遗传 风险 

虽 标 。 例 如 ,对 于 具有 抑郁 遗传 风险 的 个 体 而 言 , 有 压力 的 生活 事件 在 抑郁 方面 产 
生 的 影响 更 强 (Kendler 等 ,1995) 。 用 这 种 方法 研究 分 开 抚 养 的 双生 子 可 以 取得 更 
好 的 效果 ,并 已 找到 一 些 基 因 型 一 环境 交互 作用 的 证 据 (Bergeman 等 ,1988) 。 另 
外 一 种 用 来 研究 基因 型 一 环境 交互 作用 的 双生 子 方 法 仅 是 简单 地 探究 两 个 环境 中 
的 遗传 率 是 否 不 同 。 例 如 ,曾经 用 这 一 方法 揭示 了 未 婚 女 性 在 柄 酒 和 抑郁 方面 的 
遗传 率 要 比 已 婚 女 性 更 高 (Heath, Eaves, & Martin, 1998; Heath, Jardine & 
Martin,，1989)。 男 外 一 种 采用 这 种 方法 所 作 的 分 析 显 示 , 父 母 受 教 育 程度 高 的 家 
庭 一 般 认 知 能 力 的 遗传 率 (74%) 显著 高 于 父母 受 教 育 程 度 低 的 家 庭 (26%) 
(Rowe, Jacobson, & Van den Oord, 1999), 不 过 因为 评估 的 环境 因素 有 误 , 探 
寻 认 知 能 力 方面 的 基因 型 一 环境 交互 作用 的 努力 很 少 获 得 成 功 。 采 用 经 典 的 
Skodak 和 Skeels (1949) 收 养 研究 的 数据 ,对 那些 亲生 父母 受 教育 水 平 不 同 (作为 
基因 型 的 指标 ) 以 及 养父 母 受 教育 水 平 不 同 ( 作 为 环境 的 指标 ) 的 被 收养 儿童 的 一 
般 认 知 能 力 的 得 分 进行 了 比较 (Plomin，DeFrise，& Loehlin, 1977b)。 研 究 只 发 
现 亲生 父母 的 受 教育 水 平 对 儿童 的 一 般 认 知 能 力 有 显著 的 影响 ,并 没有 发 现 养父 316 
母 受 教育 水 平 产生 的 环境 影响 ,也 未 发 现 基因 型 一 环境 的 交互 作用 。 一 项 与 之 类 
似 的 收养 研究 对 极端 的 群体 进行 了 分 析 , 找 到 了 遗传 和 环境 的 影响 ,但 仍然 没有 找 
到 基因 型 一 环境 交互 作用 的 证 据 (Capron & Duyme, 1989, 1996; Duyme， 
Dumaret, & Tomkiewicz，1999) 。 其 他 收养 研究 试图 在 婴儿 期 和 儿童 期 的 一 般 认 
知 能 力 上 找到 基因 型 一 环境 交互 作用 , 也 未 成 功 (Plomin，DeFrise，& Fulker, 
1988) 。 鲜 获 成 功 的 原因 部 分 由 于 缺乏 动物 实验 研究 中 的 高 度 实验 控 制 ,比如 制造 
出 极端 的 环境 操纵 ,另外 部 分 原因 可 能 很 简单 ,就 是 要 在 具有 合理 统计 效力 的 方差 
设计 分 析 中 检测 到 交互 作用 ,所 需 的 被 试 量 则 远 远 高 于 检测 主 效应 所 需 的 被 试 量 
(Wahlsten, 1990), 
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研究 实验 室 动物 的 基因 型 一 环境 交互 作用 就 容易 得 多 ,因为 在 这 里 基因 型 和 
环境 都 可 以 被 操纵 。 第 9 章 中 就 介绍 了 一 个 基因 型 一 环境 交互 作用 方面 最 有 名 的 
例子 。 走 迷宫 聪明 的 老鼠 选择 系 与 走 迷 富 迟 钝 的 老鼠 选择 系 对 “丰富 型 ”和 “限制 
型 ”环境 的 反应 不 一 样 (Cooper & Zubek，1958) 。 丰 富 型 环境 对 走 迷 宫 聪 明 的 老 
鼠 选 择 系 没有 影响 ,但 是 它 提高 了 走 迷 宫 述 钝 老鼠 走 迷 宫 的 成 绩 。 限 制 型 环境 降 
低 了 聪明 老鼠 走 迷 宫 的 成 绩 , 而 但 对 迟钝 老鼠 走 迷 富 的 成 绩 几 乎 没有 影响 。 这 是 
交互 作用 的 结果 , 因为 限制 型 和 丰富 型 环境 各 自 的 影响 依赖 于 动物 的 基因 型 。 尽 
管 老鼠 学 习 的 系列 研究 都 未 能 发 现 可 重复 出 现 的 基因 型 一 环境 交互 作用 
(Henderson, 1972) ,但 是 其 他 动物 研究 已 经 发 现 , 环境 随 基因 型 的 变化 而 变化 而 
对 行为 有 不 同 影 响 的 实例 (Erlenmeyer-Kimling，1972; Full & Thompson, 1978; 
Mather & Jinks，1982) 。 

当 遗 传 研究 包含 了 环境 测量 , 当 研 究 者 检验 极端 的 基因 型 和 环境 ,尤其 是 当 鉴 
别 出 那 些 在 与 经 验 的 交互 作用 中 产生 影响 的 具体 基因 时 ,就 很 可 能 找到 更 多 的 基 
因 型 一 环境 交互 作用 的 实例 。 到 目前 为 止 , 发 现 的 基因 型 一 环境 交互 作用 大 都 属 
于 精神 病理 学 的 素质 一 压力 模型 (Gottesman，1991;， Paris，1999) :具有 精神 机 能 
障碍 遗传 风险 (素质 或 易 感 性 ) 的 个 体 , 对 压力 环境 产生 的 影响 特别 敏感 。 这 类 基 
因 型 一 环境 交互 作用 的 例子 同样 有 助 于 证 实 , 遗 传 学 的 研究 结果 与 许多 遗传 学 评 
论 家 认为 遗传 因素 的 影响 取决 于 遗传 因素 自身 ,或 者 环境 影响 可 以 忽略 的 假设 相 
矛盾 。 


小 结 


动物 研究 提供 了 环境 因素 作为 随 基因 型 的 变化 而 变化 的 因子 ,而 对 行为 产生 
不 同 影响 的 实例 ,对 环境 的 遗传 敏感 性 正 是 我 们 所 知 的 基因 型 一 环境 交互 作用 的 
例子 。 要 鉴别 人 类 行为 的 基因 型 一 环境 交互 作用 更 加 困难 。 已 经 发 现 一 些 压力 环 
境 是 影响 具有 遗传 风险 的 个 体 行为 的 首要 原因 的 例子 。 


鉴别 经 验 的 基因 


心理 学 中 使 用 的 环境 测量 发 现 了 遗传 的 影响 ,这 就 令 人 吃惊 地 暗示 ,应 该 有 可 
能 找到 与 这 些 环 境 测 量 有 联系 的 DNA 标记 , 即 找 到 与 经 验 有 关 的 基因 。 发 现 与 
经 验 有 天 的 基因 将 会 大 大 促进 对 遗传 倾向 如 何 引导 个 体积 极 创造 自我 经 验 的 机 制 
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的 研究 。 例 如 ,这 些 基 因 是 否 和 个 体 发 展 早期 的 被 动 经 验 以 及 唤起 经 验 ,特别 是 发 
展 后 期 的 主动 经 验 更 具 相关 呢 ? 基因 与 儿童 或 其 父母 受到 遗传 影响 的 心理 特征 相 
ANG? 事实 上 ,不 把 经 验 抛 开 , 而 在 基因 和 环境 测量 诸 方面 的 交互 作用 中 寻找 与 行 
为 有 关 的 基因 ,这 将 会 有 帮助 的 。 

及 过 来 ,鉴别 与 行为 有 关联 的 基因 将 为 基因 型 一 环境 的 相关 和 交互 作用 研究 
带 来 一 场 革命 。 即 使 这 些 基 因 只 能 解释 方差 的 一 小 部 分 ,但 它们 可 以 使 研究 这 些 
基因 与 特定 的 经 验 是 怎样 发 生 相 关 或 交互 作用 成 为 可 能 。 


总 结 


遗传 研究 能 够 告知 我 们 多 少 天 性 方面 的 情况 ,就 能 告诉 我 们 多 少 与 教 关 有 关 
的 情况。 心理 学 遗传 研究 的 两 个 最 重要 的 发 现 均 与 环境 有 关 。 第 一 ,遗传 研究 表 
明 , 环 境 的 影响 是 以 非 共 享 方式 展开 的 , 它 使 得 同一 家 庭 成 长 的 儿童 彼此 不 同 。 第 
一 ,心理 学 研究 广泛 使 用 的 环境 测量 常常 受到 遗传 因素 的 影响 。 遗 传 因素 在 一 定 
程度 上 影响 着 心理 特征 己 环境 测量 之 间 的 相关 。 

除了 为 环境 对 心理 的 重要 性 提供 最 有 力 的 证 据 之 外 ,遗传 研究 还 表明 环境 影 
响 不 倾向 于 被 家 庭 成 员 共享 。 例 如 ,收养 的 兄弟 姊妹 的 相似 程度 可 以 忽略 不 计 , 这 
项 观察 研究 说 明 共 享 环境 并 不 重要 。 同 旷 双 生子 之 间 的 差异 说 明了 非 共 享 环境 的 
重要 性 。 试 图 鉴别 非 共 享 环境 的 具体 来 源 的 研究 发 现 ,成 长 于 同一 家 庭 的 纺 子 所 
体 盐 到 的 家 庭 环 境 并 不 相同 。 家 庭 外 的 经 验 ,比如 与 同伴 相处 ,很 可 能 是 非 共 享 环 
境 更 为 重要 的 来 源 。 非 共享 经 验 和 心理 结果 、 特 别 是 父母 消极 的 抚养 行为 与 消极 
的 心理 结果 有 关 。 然 而 现在 还 不 清楚 这 些 联 系 之 间 的 因果 关系 。 近 期 的 研究 认 
为 , 非 共享 的 家 庭 经 验 写 同胞 瀛 理 结果 差异 性 之 间 的 联系 在 很 大 程度 上 受 遗 传 因 
ADT 

这 一 认为 引出 了 在 天 性 和 教养 衔接 处 上 的 第 二 项 发 现 :我 们 的 经 验 在 一 定 程 
蝴 上 受到 租 传 因素 的 影响 。 这 一 发 现成 为 基因 型 一 环境 相关 的 主题 。 许 多 研究 运 
用 各 种 延 传 设 计 和 环境 测量 都 得 出 了 这 样 的 结论 :遗传 因素 对 环境 测量 的 方差 有 
页 献 。 基 因 型 一 环境 相关 有 三 种 类 型 :被 动 型 .唤起 型 和 主动 型 。 可 以 用 三 种 方法 
评价 心理 特征 和 环境 测量 之 间 的 基因 型 一 环境 相关 。 这 三 种 方法 已 经 成 功 鉴别 出 
了 儿 个 基因 型 一 环境 相关 的 例子 。 天 性 和 教养 衔接 处 的 另外 一 个 方面 就 是 基因 
型 一 环境 交互 作用 。 动 物 研究 能 控制 基因 型 与 环境 , 并 已 经 得 到 环境 由 于 受到 遗 
传 的 作用 .而 对 行为 有 着 不 同 影响 的 例证 。 尽 管 要 鉴别 人 类 行为 的 基因 型 一 环境 
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交互 作用 更 为 困难 ,但 还 是 发 现 过 一 些 例子 。 例 如 ,压力 环境 主要 针对 具有 遗传 风 
险 的 个 体 产生 影响 是 这 些 交 互 作用 的 普通 形式 。 

通过 行为 遗传 学 的 基因 型 一 环境 相关 和 交互 作用 的 研究 ,我 们 认识 到 要 重视 
遗传 研究 解释 环境 风险 机 制 的 效力 。 一 旦 联系 着 行为 和 经 验 的 具体 基因 被 窒 别 出 
来 ,这 将 极 大 推动 对 教养 和 天 性 之 间 是 如 何 发 生 相 天 和 交互 作用 的 认识 。 
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对 行为 遗传 学 的 展望 与 水 晶 球 占卜 不 同 , 因 为 该 领域 近来 的 发 展 十 分 强 动 , 尤 319 

其 是 随 着 行为 遗传 学 不 断 融 人 主流 心理 学 ,这 些 情况 都 势必 促成 行为 遗传 学 的 繁 
荣 前 景 。 数 量 遗 传 学 和 分 子 遗 传 学 拥有 的 新 方法 .研究 项 目 和 研究 成 果 汇 成 了 行 
为 遗传 学 发 展 的 新 动力 。 在 社会 刊物 (Sherman 等 ,1997) 和 网 络 在 线 (http:// 
www. faseb. org/genetics/ashg/policy/pol - 28. htm) 上 都 能 读 阅 到 美国 人 类 遗传 
学 会 对 行为 遗传 学 的 光明 前 景 所 作 的 精彩 评论 。 之 所 以 对 行为 遗传 学 持续 发 展 持 
乐观 态度 ,还 因为 领衔 的 心理 学 家 已 经 开始 接合 遗传 学 策略 来 开展 研究 (Plomin， 
1993)。 这 一 趋向 十 分 重要 ,因为 当前 优秀 的 行为 遗传 学 研究 都 是 心理 学 家 ,而 不 
是 遗传 学 家 开展 的 。 来 自行 为 领域 的 专家 将 集中 研究 这 些 领 域 中 关键 的 特征 和 理 
论 , 并 采用 即将 获得 最 重要 进步 的 方法 来 曾 释 所 取得 的 研究 成 果 。 正 因为 如 此 , 写 
这 本 书 的 主要 目的 就 是 希望 争取 到 新 一 代 心 理学 工作 者 的 支持 ;请 他 们 主动 应 用 
行为 遗传 学 的 理论 和 方法 来 研究 重要 的 行为 现象 。 


数量 遗传 学 


毫 无 疑问 ,遗传 学 研究 在 使 用 无 人 类 的 动物 模式 的 同时 ,将 来 也 会 采用 双生 子 
和 被 收养 者 策略 来 研究 其 他 心理 特征 。 行 为 遗传 学 以 前 进行 的 应 用 研究 尚 属 肤 
浅 , 即 使 是 认 知 障碍 (第 8 BE) . 认 知 能 力 ( 第 9 章 和 第 10 章 ) ,精神 机 能 障碍 (第 11 
章 ) 和 人 格 ( 第 12 章 ) 等 领域 的 研究 也 是 如 此 。 例 如 ,就 认 知 能 力 来 说 ,大 多 数 研究 320 
集中 在 一 般 认 知 能 力 和 特殊 认 知 能 力 的 主 群 因素 上 。 数 量 遗 传 学 未 来 对 认 知 能 力 
的 研究 将 依靠 更 加 精细 的 认 知 能 力 分 析 、 信 息 加 工 、 认 知心 理学 和 大 脑 成 像 认 知 研 
究 技术 。 对 于 精神 机 能 障碍 来 说 ,遗传 学 研究 才刚 则 认识 到 心理 障碍 不 同 于 精神 
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分 裂 症 和 主要 情绪 障碍 。 例 如 , 儿童 期 心理 障碍 还 有 很 多 地 方 需要 研究 。 人 格 如 
此 复杂 ,以 至 于 它 能 使 研究 者 几 十 年 来 一 直 耕 耘 于 此 。 现 在 ,他 们 不 仅 使 用 自 陈 问 
卷 ,还 采用 观察 法 等 其 他 方法 。 对 精神 机 能 障碍 与 人 格 的 联系 的 研究 ,将 构成 未 来 
探索 的 广阔 空间 。 

认 知 障碍 和 认 知 能 力 ,精神 机 能 障碍 和 人 格 已 经 成 为 心理 学 领域 中 遗传 研 
究 的 最 主要 目标 , 因为 这 些 领域 历来 研究 个 体 差异 。 又 有 三 个 新 的 心理 学 领域 
展开 了 遗传 方面 的 探索 , 即 第 13 章 和 14 章 所 介绍 的 :健康 心理 学 ,心理 学 和 老 
龄 化 ,以 及 进化 心理 学 。 心 理学 最 悠久 的 研究 领域 一 -例如 知觉 .学 习 和 语 
言 一 一 从 未 重视 过 个 体 差异 ,因此 还 是 没 从 遗传 的 角度 进行 系统 探索 。 所 有 的 
社会 和 行为 科学 学 科 , 例 如 经 济 学 ,教育 学 .社会 学 等 ,还 没有 和 遗传 学 研究 发 生 
实质 的 接触 。 

心理 学 领域 的 遗传 学 研究 将 会 不 断 前 进 ,从 而 超越 简单 地 证 实 遗 传 因 素 的 重 
要 性 和 估计 遗传 率 。 遗 传 因素 是 否 以 及 在 多 大 程度 上 影响 着 心理 特征 及 其 障碍 代 
天 认识 个 体 差异 根源 的 第 一 步 。 但 这 仅仅 是 第 一 步 。 下 一 步 要 探讨 的 问题 是 怎样 
影响 , 即 基因 发 挥 作用 的 机 制 是 什么 ? 遗传 影响 是 怎样 逐步 展开 的 ? 基因 和 行为 
之 间 的 生物 学 路 径 是 什么 ?天 性 与 教养 是 怎样 发 生 相 关 和 交互 作用 的 ? 心理 学 领 
域 遗 传 研究 的 三 个 方向 -一 发 展 遗 传 学 ,多 元 遗传 学 和 “环境 ?遗传 学 -一 -其 例子 
可 见于 本 书 各 章节 。 将 来 我 们 会 看 到 更 多 的 有 关 这 方面 的 研究 ,比如 行为 遗传 学 
不 再 只 是 对 遗传 的 影响 做 纯粹 的 实证 研究 。 研 究 者 已 经 围绕 这 些 问 题 开 展 了 大 规 
模 的 合作 研究 。 

发 展 遗传 学 认为 ,人 整个 一 生 的 发 展 既是 连续 的 ,也 是 变化 的 。 我 们 可 以 思 
付 两 个 发 展 问题 。 首 先 ,发 展期 间 方差 中 的 遗传 和 环境 分 量 是 否 发 生 改 变 ? 目 
前 为 止 ,最 引信 注 目的 例子 是 一 般 认 知 能 力 (第 9 章 ) 。 遗 传 影响 在 个 体 一 生 中 321 
的 重要 性 会 越 来 越 大 。 虽 然 共享 家 庭 环境 在 儿童 期 是 重要 的 ,但 是 到 青春 期 以 
后 , 它 的 影响 就 可 以 忽略 不 计 了 。 第 二 个 问题 与 发 展 进程 中 ,遗传 和 环境 因素 对 
个 体 经 不 同人 生 阶 段 而 发 生 的 变化 和 具有 的 连续 性 起 作用 有 关 。 再 以 一 般 认 知 
能 力 为 例 , 我 们 惊奇 地 发 现 ,遗传 从 儿童 期 到 成 年 期 具有 程度 惊人 的 连续 性 。 然 
而 ,也 发 现 一 些 遗 传 变化 的 例子 ,例如 ,在 儿童 接受 正规 学 校 教育 后 ,从 儿童 早期 
到 中 期 发 生 的 变化 。 发 展 方面 有 价值 的 发 现 并 非 一 定局 限于 认 知 发 展 一 一 之 所 
以 目前 确实 如 此 , 只 因为 迄今 为 止 , 绝 大 多 数 发 展 遗 传 研究 都 集中 在 认 知 发 
展 上 。 

多 元 遗传 学 研究 注重 的 是 两 种 性 状 的 协 方差 ,而 不 是 浪 虑 每 一 种 性 状 自身 的 
方差 。 有 关 特 殊 认 知 能 力 的 一 项 惊人 发 现 是 , 绝 大 多 数 的 认 知 能 力 受 相 同 遗 传 因 
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素 的 影响 (第 10 章 )。 对 于 精神 机 能 障碍 而 言 ,关键 问题 是 为 什么 会 并 发 这 么 多 障 
碍 。 多 元 遗传 学 研究 认为 ,不 同 障碍 所 受 的 遗传 影响 发 生 了 重 俩 ,因而 可 能 就 导致 
了 这 些 障碍 的 同时 发 作 ( 第 11 章 )。 精 神 机 能 障碍 另外 一 个 基本 的 问题 就 是 异 质 
性 。 茶 些 障 得 的 亚 关 型 在 遗传 方面 是 否 有 明显 区 别 呢 ? 多 元 遗传 学 研究 的 关键 就 
是 要 了 解 发 生 共 病 和 天 质 性 的 原因 ,并 鉴别 出 精神 机 能 障碍 大 部 分 的 遗传 群集 ( 共 
病 ) 和 组 成 成 分 ( 寞 质 性 )。 

多 元 遗传 学 研究 还 有 两 个 方向 ,分 别 是 研究 正常 和 变态 之 间 以 及 行为 和 生物 
学 之 间 的 联系 。 根 本 问题 在 于 ,遗传 和 环境 对 障碍 的 影响 程度 是 否 仅仅 是 这 些 遗 
传 和 环境 影响 形成 的 数量 分 布 的 某 一 末端 。 抑 或 障碍 确实 与 行为 的 正常 范围 属于 
不 同类 别 ,而 不 仅仅 是 量 的 差别 ? 多 元 遗传 学 分 析 也 可 以 通过 测定 行为 和 生物 过 
程 之 间 像 神经 北 质 系统 这 样 的 遗传 依存 关系 ,来 研究 遗传 影响 行为 的 机 制 。 但 这 
并 不 能 假定 生物 和 行为 之 间 的 系列 联系 一 定 源 于 遗传 。 有 必要 用 多 元 遗传 学 分 析 
来 探测 遗传 因素 调节 这 些 联 系 的 程度 。 

“ 坏 境 "遗传 学 将 继续 探讨 天 性 与 教养 在 衔接 处 进行 相互 作用 和 联系 的 方法 。 
就 像 第 15 章 所 介绍 的 ,最 近 几 十 年 ,遗传 研究 在 环境 方面 取得 了 最 重要 的 发 现 , 特 
别 是 发 现 了 非 共享 环境 和 遗传 对 经 验 的 作用 。 随 着 在 遗传 敏感 性 设计 的 背景 下 对 
环境 继续 开展 研究 ,我 们 可 以 预见 还 会 有 很 多 环境 机 制 方面 的 发 现 。 天 性 与 教养 
之 间 的 交互 作用 以 及 相关 问题 还 有 很 多 值得 我 们 去 研究 学 习 。 

总 之 , 当 行 为 遗传 学 致力 于 心理 学 的 其 他 领域 ,尤其 超越 对 是 否 和 多 大 程度 这 
` 些 初级 问题 的 解答 , 转 而 研究 怎样 时 ,就 没有 必要 用 水 晶 球 来 预测 未 来 的 行为 遗传 
学 研究 将 持续 发 展 的 局 面 了 。 随 着 这 类 研究 引导 分 子 遗 传 学 研究 贯穿 整个 人 一 生 
的 与 环境 发 生 交互 作用 和 相关 的 大 部 分 遗传 组 成 成 分 和 群集 ,这 类 研究 对 分 子 遗 
传 学 的 重要 性 将 日 渐 巴 显 。 作 为 回报 ,分 子 遗 传 学 也 将 改造 发 展 遗传 学 、 多 元 遗传 
学 和 “环境 "遗传 学 。 


分 子 遗 传 学 


如 宋 分 子 遗 传 学 技术 把 对 复杂 特征 和 障碍 的 遗传 方差 有 贡献 的 具体 基因 测定 
出 来 ,这 将 为 心理 学 领域 的 遗传 研究 带 来 一 场 革命 ,心理 学 也 即将 因此 迎 来 一 个 新 
纪元 。 探 寻 基因 的 目的 不 是 要 找到 某 一 性 状 的 那个 基因 ,而 是 要 找到 以 概率 的 .而 
非 预 定 的 形式 与 性 状 发 生 联 系 的 多 个 基因 (数量 性 状 基 因 座 , QTLs)。 分 子 遗 传 学 
发 展 的 步伐 快 得 惊人 (第 6 章 ) ,从 而 使 我 们 能 够 预见 心理 学 家 将 把 DNA 作为 惯用 
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的 手段 来 鉴别 个 体 之 间 有 关 的 遗传 差异 。 而 DNA 标记 对 任何 一 种 考虑 到 个 体 差 
异 的 心理 设计 都 能 为 之 所 用 。 我 们 对 这 一 预见 有 把 握 , 因 为 采用 此 方法 对 痴 采 和 
晚年 认 知 能 力 下 降 的 研究 获得 了 成 功 。 目 前 ,即便 研究 者 首先 青睐 的 是 社会 心理 
学 风险 机 制 , 该 领域 研究 的 标准 做 法 还 是 利用 脱脂 蛋白 EE 的 DNA 标记 提供 遗传 
风险 信息 (第 8 章 ) 。 由 于 DNA 信息 的 价格 日 渐 便 宜 , 并 且 越 来 越 容易 采集 到 ,我 
们 还 可 以 预测 ,未 来 的 心理 学 家 将 广泛 运用 DNA 开展 研究 。 

要 回答 基因 怎样 对 行为 产生 影响 的 问题 ,最 重要 的 是 要 确定 出 那些 广泛 影响 
行为 的 特殊 基因 。 如 果 能 够 找到 这 些 特 殊 基 因 ,那么 我 们 就 可 以 用 已 经 测定 出 来 
的 基因 型 探索 更 精确 的 问题 。 在 个 体 发 展 过 程 中 ,基因 的 影响 效应 会 发 生变 化 吗 ? 
这 些 基因 是 否 和 某 种 性 状 的 某 些 方面 有 关 而 和 其 他 方面 ( 异 质 性 ) 无 关 , 或 者 它们 
对 几 种 性 状 都 有 影响 ( 共 病 )? 与 心理 障碍 有 关 的 基因 是 否 也 同样 与 正常 特征 有 
关 、 且 反之 亦 然 吗 ? 遗传 效应 与 环境 发 生 相 关 和 交互 作用 吗 ? 

心理 学 在 理解 基因 与 行为 之 间 的 连接 机 制 方面 将 发 挥 重要 作用 ( 称 为 行为 基 
因 组 学 ; 见 第 7 章 )。 与 自 下 而 上 的 功能 基因 组 学 的 细胞 研究 不 同 , 自 上 而 下 的 行 
为 基因 组 学 研究 可 能 在 行为 障碍 的 预测 .诊断 .干预 和 预防 等 方面 会 更 快 地 取得 成 
功 。 心 理学 将 受到 那些 能 解释 行为 特征 和 障碍 所 受到 的 广泛 遗传 影响 的 特殊 基因 
的 冲击 ,行为 基因 组 学 则 代表 了 行为 遗传 学 的 长 远 未 来 。 行 为 基因 组 学 可 以 为 了 
解 基因 的 功能 发 挥 重要 作用 ,DNA 为 我 们 认识 行为 开辟 了 新 的 科学 眼界 。 自 下 而 
上 的 功能 基因 组 学 和 自 上 而 下 的 行为 基因 组 学 将 在 脑 研究 上 汇合 。 行 为 基因 组 学 
对 科学 的 最 大 启示 是 ,DNA 将 作为 统一 标准 对 不 同学 科 进 行 整合 。 

我 们 还 可 以 预言 ,将 来 临床 心理 学 研究 也 会 把 DNA 分 析 作 为 使 用 惯例 。 
DNA 分 析 的 最 大 优势 在 于 它 能 够 远 在 某 种 疾病 出 现 之 前 就 预测 出 患 病 风 险 率 。 
DNA 分 析 的 预测 能 力 使 我 们 能 够 采取 干预 手段 ,从 而 阻止 障碍 的 出 现 ,而 不 是 等 
它 出 现 并 造成 伤害 后 才 予 以 彻底 改变 。DNA 分 析 还 可 以 造就 以 基因 为 基础 的 诊 
断 和 治疗 方案 。 

正 因 为 如 此 ,对 心理 学 家 而 言 , 至 关 重 要 的 是 要 做 好 利用 分 子 遗 传 学 惊人 进步 
的 准备 。 与 我 们 现在 把 学 生 掌握 计算 机 使 用 知识 作为 基础 和 中 等 教育 的 目标 一 
样 ,一 定 要 为 心理 学 专业 的 学 生 传授 遗传 学 知识 和 技能 ,以 为 未 来 做 好 准备 。 否 
则 ,心理 学 的 这 个 机 会 就 会 溜 走 , 从 而 和 输 给 了 遗传 学 家 ,如 此 重要 的 遗传 学 主题 就 
馈 留 给 了 遗传 学 家 ! 临床 心理 学 家 用 首位 字母 组 成 的 缩写 词 *“DNA” 来 表示 当 事 
人 的 “未 参与 (did not attend) 一 一 对 科学 心理 学 的 未 来 至 关 重 要 的 是 , DNA KE 
让 脱氧 核糖 核酸 ,而 非 “ 未 参与 ”。 
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天 性 与 教养 


20 世纪 70 年代 心 理学 界 内 围绕 遗传 学 研究 展开 的 激烈 争论 (第 9 章 ) ,现在 已 
基本 平 县 。 遗 传 学 被 心理 学 界 日 益 接受 的 标志 之 一 就 是 1992 年 美国 心理 学 会 庆 
祝 建 会 100 周年 时 ,确定 了 两 个 最 能 代表 未 来 心理 学 研究 的 发 展 方向 ,其 中 之 一 就 
是 行为 遗传 学 (Plomin & McClearn, 1993a), 这 是 当代 心理 学 史上 发 生 的 最 大 转 
变 之 一 。 事实 上 ,对 遗传 影响 心理 的 认可 趋势 正 逐 渐 发 展 成 浪潮 ,并 有 吞没 行为 遗 
传 学 研究 传达 的 第 二 条 信息 的 危险 。 第 一 条 信息 是 遗传 对 整个 心理 起 着 出 人 意料 
的 重要 作用 。 第 二 条 信息 与 之 同样 重要 :复杂 心理 特征 的 个 体 差 异 受 到 的 环境 影 
响 至 少 与 受到 的 遗传 影响 一 样 多 。 

在 未 来 十 年 里 , 随 着 越 来 越 多 的 广泛 影响 心理 的 基因 被 测定 出 来 ,第 一 条 信息 
的 重要 性 将 越 来 越 突出 。 正 如 第 5 章 所 释 ,必须 强调 ,复杂 性 状 受 到 遗传 影响 意味 
着 是 什么 。 这 样 的 发 现 并 不 能 预测 会 是 什么 ,或 者 指定 应 该 是 什么 。 基 因 不 是 天 
命 。 遗 传 影响 代表 的 是 概率 或 者 倾向 性 ,而 不 是 先天 预 设 好 的 程序 。 参 阅 专栏 
6. 4 所 介绍 的 .于 1997 年 拍摄 的 科幻 电影 《GATTACA》, 讲 的 是 根据 个 人 的 DNA 
进行 教育 和 职业 选拔 。 还 可 以 参阅 人 类 基因 组 工程 负责 人 对 人 类 基因 组 工程 所 作 
的 医学 和 社会 后 果 的 讨论 (Collins，1999) 。 

还 有 一 点 须 指 出 ,对 于 像 行为 特征 这 样 复杂 的 性 状 ,遗传 影响 是 指 对 整个 群体 
的 平均 影响 效应 , 而 不 是 针对 具体 的 某 一 个 体 。 例 如 ,DNA 和 复杂 行为 障碍 之 间 
最 强 的 一 种 联系 ,就 是 脱脂 蛋白 下 编码 基因 的 等 位 基因 4 与 晚 发 痴呆 之 间 的 联系 
(第 8 章 )。 与 简单 的 单 基 因 障 碍 不 同 ,这 种 联系 并 不 是 说 等 位 基因 4 是 发 生 痴 呆 
病 的 必要 或 充分 条 件 。 很 多 患 有 痴呆 症 的 人 并 没有 该 等 位 基因 ,而 很 多 拥有 这 个 
等 位 基因 的 人 并 不 是 痴呆 患者 。 某 一 具体 基因 可 能 会 与 某 种 障碍 的 平均 风险 提高 
有 关 , 但 是 单个 基因 在 个 体 水 平 上 的 预测 能 力 还 不 足 。 所 以 ,重要 的 是 要 认识 到 在 
群体 平均 值 的 基础 上 为 个 人 贴标签 的 做 法 相当 危险 。 

遗传 影响 的 存在 并 不 意味 着 环境 不 重要 。 相 反 , 遗 传 研究 为 环境 的 重要 影响 
提供 了 最 有 效 的 证 据 , 并 得 到 心理 学 中 与 环境 以 及 环境 如 何 影响 个 体 发 展 有 关 的 
最 重要 发 现 (第 15 章 )。 

遗传 与 平等 的 关系 是 一 个 潜在 的 敏感 话题 ,使 人 们 对 心理 的 遗传 学 研究 感觉 
不 快 ,这 在 第 5 章 已 经 讨论 过 。 关 键 问题 是 ,个 体 存 在 遗传 差异 的 发 现 并 不 损害 社 
会 平等 的 价值 观 。 民 主 的 本 质 是 不 管 个 体 的 遗传 差异 如 何 ,法 律 规 定 人 人 平等 。 
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仅 有 知识 ,并 不 能 主导 社会 和 政治 决策 。 价 值 观 对 决策 过 程 影 响 甚 重 。 有 知识 和 
没有 知识 的 人 都 可 以 作出 好 的 决策 和 差 的 决策 。 然 而 ,科学 发 现 经 常 被 误 用 ,科学 
家 有 责任 关注 如 何 减 少 对 科学 知识 的 误 用 。 不 论 怎样 ,我 们 确信 ,基于 知识 做 出 的 
决策 要 比 无 知 做 出 的 决策 更 明智 。 如 果 我 们 把 头 埋 在 沙子 里 ,并 假装 遗传 差异 不 
存在 , 则 毫 无 益处 。 

广泛 遗传 影响 的 发 现 为 心理 学 制造 了 新 间 题 。 例 如 ,我 们 是 否 可 以 用 遗传 影 - 
响 的 证 据 来 判断 现状 ”有 遗传 风险 的 人 是 否 会 被 贴 上 标签 .遭受 歧视 ? 当 发 现 与 325 
心理 特征 有 关 的 基因 时 ,父母 亲 是 否 会 在 孩子 出 生前 利用 基因 来 选择 “设计 者 ”的 
BF? 新 知识 同时 也 提供 了 新 机 遇 。 例 如 ,找到 与 某 种 特殊 障碍 有 联系 的 基因 ,就 
能 够 找到 更 加 有 效 的 环境 预防 和 干预 方法 。 当 了 解 某 个 孩子 患 某 种 障碍 的 遗传 风 
险 高 时 ,我 们 就 要 尽 可 能 在 障碍 出 现 之 前 进行 预防 ,而 不 是 等 它 出 现 并 引发 其 他 问 
题 之 后 再 进行 处 理 。 此 外 ,我 们 不 能 认为 ,如 果 发 现 某 基因 和 某 些 心理 病理 障碍 有 
联系 ,那么 按照 逻辑 ,下 一 步 就 应 该 根除 这 个 基因 。 例 如 ,基因 能 在 群体 中 保存 下 
来 可 能 是 稳定 选择 的 结果 (第 14 章 ) ,这 或 许 意味 着 基因 在 带 来 好 处 的 同时 ,也 带 
HS EG o 

鉴于 此 ,还 需 指 出 两 点 。 首 先 ,大 多 数 有 影响 的 科学 进步 都 会 制造 出 新 间 题 。 
例如 ,对 遗传 缺陷 出 生前 的 第 查 问 题 。 这 一 项 进步 明显 有 利于 出 生前 的 染色 体 和 
遗传 障碍 检测 。 出 生前 筛 查 与 流产 结合 起 来 ,可 以 减轻 由 于 严重 的 出 生 和 缺陷 而 为 
父母 和 社会 带 来 的 巨大 抚养 负担 。 但 是 ,这 同时 会 产生 与 流产 有 关 的 伦理 问题 ,并 
可 能 滥用 得 查 , 比 如 强迫 孕妇 接受 筛 查 和 流产 等 。 尽 管 这 些 问题 是 由 于 科学 进步 
市 来 的 ,但 是 我 们 不 能 为 了 避免 这 些 问题 而 把 知识 连同 它 带 来 的 益处 统统 割舍 掉 。 

需要 指出 的 第 二 点 是 , 那 种 认为 环境 解释 好 、 遗 传 解释 危险 的 想法 是 错误 的 。 
直到 20 世纪 60 年 代 , 钟 摆 把 回 到 比较 平衡 的 位 置 , 人 们 认识 到 遗传 影响 与 环境 同 
样 重要 之 前 ,环境 主义 造成 的 巨大 伤害 一 直 竺 虐 着 。 例 如 ,环境 主义 把 儿童 的 问题 
归咎 于 父母 在 孩子 童年 早期 对 孩子 的 所 作 所 为 。 试 想 , 你 就 是 20 世纪 50 ERE 
一 个 孩子 在 青春 后 期 患 精 神 分 测 症 的 父母 中 的 百 分 之 一 。 你 的 一 生 不 得 不 面 对 这 
个 问题 。 而 且 你 被 告知 你 的 孩子 之 所 以 得 精神 分 裂 症 是 因为 你 在 孩子 童年 早期 对 
他 (或 她 ) 做 了 什么 ,你 会 感到 无 尽 的 愧 次 。 但 对 父母 的 这 种 指责 完全 是 错误 的 。 
因为 没有 证 据 表明 是 父母 对 孩子 早期 的 养育 方式 导致 孩子 患 精神 分 裂 症 。 环 境 确 
实 重要 ,但 无 论 这 些 突出 的 环境 因素 是 什么 ,它们 都 不 可 能 是 共享 家 庭 环境 因素 。 
最 重要 的 是 我 们 现在 知道 ,精神 分 裂 症 受 遗 传 因素 的 影响 相当 大 。 

对 于 遗传 学 的 未 来 ,我 们 希望 下 一 代 的 心理 学 家 将 会 思考 天 性 一 教养 激烈 之 
池 的 真正 原因 是 什么 。 我 们 期 望 他 们 会 说 :我 们 在 认识 心理 时 理 当 考虑 天 性 和 教 
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养 。 天 性 与 教养 二 者 之 间 的 连接 词 应 该 是 “与 (azd) i REN versus)” 

行为 遗传 学 传达 的 基本 信息 就 是 我 们 每 一 个 人 都 是 一 个 个 体 。 必 须 认 识 和 重 326 
视 , 个 体 差 异 恰 是 个 体 伦 理 价 值 的 本 质 。 对 个 体 需 要 予以 恰当 的 关注 ,包括 提供 有 
利于 每 个 人 最 优 发 展 的 环境 ,虽然 这 是 一 个 乌托邦 式 的 理想 ,并 且 和 其 他 乌托邦 理 
想 一 样 也 无 法 实现 。 然 而 ,如 果 我 们 承认 个 体 特征 ,而 不 是 视而不见 ,那么 就 能 够 
更 加 接近 这 个 理想 。 掌 握 这 一 必要 知识 ,就 能 保证 我 们 具有 高 度 的 前 瞻 性 ,因为 人 
类 的 个 体 特征 是 人 类 基本 的 天 然 资源 。 
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附录 ”行为 遗传 学 的 统计 万 法 


数量 遗传 学 为 研究 任 一 可 测量 特征 的 遗传 与 环境 起 源 提 供 了 坚实 的 理论 和 多 327 
种 方法 。 正 如 第 6 章 所 论述 的 ,在 复杂 数量 性 状 的 研究 上 ,数量 遗传 学 和 分 子 遗 传 
学 逐渐 融合 起 来 。 本 附录 的 重点 是 复杂 性 状 的 方 状 分 量 模型 拟 合 方法 ,而 且 依 据 
计划 提供 了 这 些 方法 有 有 后 的 基本 原理 和 这 一 领域 发 展 趋同 的 评价 。 
我 们 首先 简要 概述 了 行为 遗传 学 研究 常用 的 一 些 统计 方法 :方差 , 协 方差 相 
K .回归 和 和 矩阵。 虽然 大 多 数 行为 遗传 学 方法 的 运用 并 不 需要 我 们 成 为 训练 有 素 
的 统计 学 家 ,但 是 领会 这 些 作为 数量 遗传 研究 基础 的 重要 统计 概念 ,会 使 我 们 能 够 
正确 评价 这 些 方法 背后 的 思想 ,假设 及 局 限 性 。 | 
其 次 ,我 们 介绍 了 经 典 数量 遗传 模型 , 它 将 单个 基因 的 特性 与 数量 表现 型 的 变 
异 联 系 起 来 。 这 一 相对 简单 的 模型 构成 了 大 多 数 数量 遗传 方法 的 基础 。 另 外 我 们 
研究 家 族 相 关 分 析 如 何 被 用 于 推断 某 一 性 状 的 潜在 遗传 起 源 , 借 此 获得 基因 作用 
方式 的 知识 。 基 础 模型 将 单一 性 状 的 方差 划分 成 归于 加 性 遗传 效应 .归于 共享 环 
境 效 应 和 归于 非 共 享 环境 效应 的 三 部 分 。 关 于 这 点 ,我 们 介绍 了 模型 拟 合 以 及 路 
径 分 析 的 方法 。 我 们 还 顾及 了 基础 模型 的 扩展 :例如 多 元 分 析 ,. 极 值 分 析 以 及 遗传 
与 环境 间 的 交互 作用 。 最 后 ,我 们 将 了 解 特定 基因 座 上 的 信息 如 何 能 够 加 入 到 数 
量 遗 传 模型 中 以 及 怎样 用 来 检验 这 些 基 因 座 是 否 影响 某 一 性 状 。 这 样 ,我 们 就 能 
确定 基因 位 于 染色 体 的 位 置 。 这 为 在 分 子 水 平 上 的 基因 功能 研究 指明 了 方向 
如 果 我 们 想 真 正 了 解 基因 是 如 何 造就 我 们 的 话 ,这 将 是 至 关 重 要 的 下 一 步 。 








行为 遗传 学 互动 式 模块 


行为 遗传 学 互动 式 模 块 是 一 系列 免费 可 用 的 互动 式 计算 机 程序 , 它 配 有 文字 
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说 明 , 意 在 向 该 领域 的 学 生 和 研究 新 手 传授 现代 行为 遗传 学 分 析 方 法 。 当 前 ,本 附 
录 12 个 模块 所 涉及 的 材料 可 以 从 http://statgen. iop. kel. ac. uk/bgim 网 址 下 载 。 
这 些 模块 从 数量 遗传 学 分 析 的 基本 统计 基础 开始 ,一 直到 用 于 剖析 和 定位 复杂 性 
状 的 基因 的 一 些 最 新 的 统计 分 析 技 术 。 这 些 模 块 ( 列 表 如 下 ) 可 以 在 Windows95/ 
98/NT 上 运行 。 


方差 ”演示 如 何 根据 原始 数据 求 得 平均 数 和 方差 ,以 及 如 何 运用 这 些 统计 量 来 计 
算 标准 分 数 。 

协 方差 演示 如 何 计 算 两 个 量 间 的 协 方差 。 

相关 和 回归 ”探究 方差 、 协 方差 与 相关 系数 和 回归 系数 间 的 关系 。 

罕 阵 ”提供 一 个 简易 的 矩阵 计算 器 。 

单 基因 模型 按照 加 性 遗传 值 和 显 性 离 差 ,模拟 某 一 数量 性 状 的 单个 双 等 位 基因 
座 及 其 效应 。 

方 藉 分 量 :ACE 介绍 将 MZ 和 DZ 双生 子 情境 中 的 方差 分 解 成 加 性 遗传 分 量 、 共 
享 环境 分 量 和 非 共享 环境 分 量 。 

KK ”演示 加 性 和 显 性 遗传 方差 .共享 和 非 共 享 环境 方差 与 不 同 亲 缘 类 型 的 期 望 
家 族 相 关 间 的 关系 。 

路 径 分 析 详细 说 明 一 个 为 观测 变量 间 的 协 方差 建 模 的 简单 路 径 图 ,并 允许 使 用 
者 自己 调整 路 径 系 数 以 求 得 最 佳 拟 合 模型 ; 它 包 括 一 个 双生 子 ACE 模型 以 及 能 与 
ACE 全 模型 对 照 的 菊 套 模型 。 

多 元 分 析 ”建立 两 种 性 状 的 遗传 与 环境 起 源 的 模型 。 

复杂 效应 ”证明 像 异 质 性 和 上 位 性 这 样 的 复杂 效应 。 

极 值 分 析 ” 立 明 DF 极 值 分 析 和 个 体 差 蜡 分 析 , 以便 探究 这 两 种 方法 如 何 能 告诉 
我 们 正常 变异 和 极 值 分 数 间 的 联系 。 

QTL 定位 ”介绍 QTL 连锁 和 关联 ;使 用 者 可 以 检验 几 个 标记 基因 座 以 确定 哪 一 
个 是 QTL。 


对 于 想 在 统计 分 析 研 究 中 更 进一步 者 ,我 们 提供 有 一 个 帮助 你 开始 分 析 你 自 
已 的 数据 和 能 进一步 探索 这 些 方法 的 模拟 数据 集 。 行 为 遗传 学 分 析 使 用 了 像 所 介 
绍 的 SPSS 这 样 广泛 运用 的 统计 软件 包 , 以 及 由 Mike Neale 研制 的 功能 强大 、 人 免费 
使 用 的 模型 拟 合 包 Mx 。 我 们 还 提供 了 每 个 模块 的 参考 书目 和 电子 词汇 表 。 


人 = 一 一 = 一 -一 全 = 二 we 一 we ww 一 
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Shaun Purcell 目前 是 一 名 在 读 博 士 生 ,与 Pak 
Sham 以 及 Robert Plomin 共事 于 伦敦 精神 病 学 研究 
所 的 社会 .遗传 和 发 育 性 精神 病 学 (SGDP) 研 究 中 心 。 
1992 Æ 1995 年 大 学 本 科 期 间 , 他 在 牛津 大 学 主 修 实 
验 心 理学 ;1996 年 ,他 在 伦敦 大 学 学 院 攻读 理学 硕士 
学 位 时 ,对 统计 方法 产生 了 兴趣 。 他 于 1997 年 加 入 . 
SGDF 研究 中 心 , 参 加 了 由 David Fulker 主持 的 一 项 
研究 ,打算 为 有 关 焦 虑 和 抑郁 的 数量 性 状 基 因 座 定位 。 
虽然 是 初 涉 遗 传 学 领域 ,但 是 统计 模型 拟 合 方法 被 证 
实 与 Purcell 在 攻读 理学 硕士 学 位 期 间 所 从 事 的 社会 
心理 学 研究 中 采用 的 方法 类 似 。( 社 会 心理 学 是 另 一 门人 文学 科 ， 它 采 用 的 是 结构 
方程 建 模 方法 。) 他 目前 的 兴趣 涉及 QTL 连锁 方法 的 有 关 和 争议 ， 具体 而 言 就 是 选择 
样本 的 合并 、 上 位 性 、 基 因 一 环境 交互 作用 、 多 重 性 状 和 基因 组 扫描 方法 学 的 协 
变量 。 





TRER 


行为 遗传 学 与 个 体 差 异 的 研究 有 关 : 要 去 发 现 使 得 群体 中 个 体 彼 此 不 同 的 因 
素 。 作 为 第 一 步 , 它 就 是 要 去 探测 造成 个 体 差异 的 遗传 和 环境 因素 的 相对 重要 性 ， 
为 了 评估 这 些 因素 的 重要 性 ,我 们 必须 能 够 测量 个 体 差异 。 完 成 这 一 任务 则 需要 
一 些 基础 统计 原理 。 


r ra 


总 体 和 样本 Da aes 

总 体 就 是 研究 群体 内 所 有 个 体 的 全 集 。 总 体 的 常见 实例 有 全 体 人 类.2000 年 
牛 龄 为 20 全 25 岁 的 美国 女性 ,或 者 某 一 星系 的 所 有 六 星 等 这 样 的 集合 。 我们 可 
以 测量 总 体 中 的 每 一 个 体 像 健谈 .智力 ,体重 或 体温 等 这 样 的 特征 。 我 们 越 兴 趣 的 
TIDES AFUE CERS SA CO BS ACS 98 Be) LEAT CA 5 FB BS 
Be) ae QAR (AY 
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如 果 研 究 了 一 个 集合 的 所 有 个 体 ,那么 就 能 精确 计算 出 诸如 平均 数 和 方差 这 330 

样 的 总 体 统 计量 。 可 是 ,通常 要 测量 总 体 中 的 每 一 个 个 体 是 不 实际 的 ,所 以 我 们 采 
取 从 总 体 中 对 个 体现 样 的 办 法 。 抽 样 的 关键 思想 是 ,理论 上 它 应 该 是 随机 进行 的 。 
像 仅 抽取 身高 最 高 的 20% 的 11 岁 女 孩 组 成 的 非 随 机 样本 ,会 作出 对 11 岁 女孩 平 
均 身 高 硅 大 的 (有 偏 的 ) 估 计 。 而 从 随机 样本 推测 总 体 的 平均 身高 ,在 平均 水 平 上 ， 
是 不 会 有 偏 的 。 不 过 ,重要 的 是 要 认识 到 以 随机 样本 为 基础 获得 的 总 体 平均 数 的 
估计 值 会 与 总 体 平均 数 有 些 不 同 。 变 异 大 小 将 取决 于 样本 大 小 和 或 然 率 。 我 们 必 
须知 道 所 期 望 的 变异 多 大 ,这 样 我 们 才 知 道 总 体 参数 的 精确 估计 如 何 。 当 我 们 想 
要 比较 总 体 时 ,评估 的 精确 性 是 至 关 重 要 的 。 


描述 统计 


一 且 我 们 界定 了 一 个 总 体 , 就 可 以 用 像 平均 数 . 全 距 和 方差 这 样 的 各 种 参数 来 
挂 述 我 们 想 要 研究 的 特征 。 同 样 地 , 当 我 们 有 总 体 的 一 个 样本 时 ,我 们 可 以 根据 样 
本 计算 出 与 该 总 体 的 参数 相对 应 的 统计 量 。 样 本 统计 量 的 量 值 并 不 总 是 相应 总 体 
参数 的 最 佳 估计 。 这 个 不 一 致 区 分 出 了 描述 统计 和 推论 统计 。 描 述 统 计 只 描述 样 
本 ;推论 统计 用 来 获取 整个 总 体 的 参数 估计 值 。 


平均 数 


算术 平均 数 是 一 个 最 简单 并 且 最 有 用 的 统计 量 。 它 是 分 布 中 心 的 一 个 量 ,也 
是 日 钊 用 得 最 多 的 平均 数 统计 量 。 它 易于 计算 ,是 用 样本 中 所 有 观测 数据 值 之 和 
除 以 观测 数据 的 个 数 ， 


u= Dz/N 


这 里 Jr 是 大 小 为 N 的 集合 中 所 有 观测 数据 之 和 。 严 格 地 说 ,只 有 当 平 均 数 是 
从 整个 总 体 计算 得 到 的 时 候 , 它 才能 用 jy 标示 (读音 “mu”)。 通 常 ,平均 数 是 从 一 
个 样本 计算 得 到 的 ,比方 说 变量 zx, 它 的 平均 数 写 作 z( 读 作 “x bar”). 

平均 数 在 比较 样 组 时 特别 有 用 。 如 果 已 知 平均 数 的 精确 数值 ,就 可 以 比较 两 
个 或 更 多 个 样 组 的 平均 数 。 例 如 ,女性 的 言语 技能 是 否 优 于 男性 ,白化 老鼠 的 活动 
性 是 否 较 其 他 老鼠 要 低 , 光 的 传播 是 否 快 于 声音 。 

一 些 像 年 降雨 量 的 英寸 数 这 样 的 物理 测量 显然 是 有 序 的 ,15 英寸 和 16 英寸 
间 的 差距 与 21 英寸 和 22 英寸 闻 的 差距 相等 一 一 即 1 英寸 。 许 多 物理 测量 都 在 整 
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个 分 布 上 拥有 同一 刻度 ,被 称 为 等 距 量 表 。 不 过 ,在 行为 研究 中 ,往往 很 难 获得 一 

个 等 距 量 表 上 的 量 。 一 些 量 是 二 分 的 ,表示 疾病 或 症状 的 存在 与 否 。 不 存在 计 为 

0 和 存在 计 为 1 的 一 个 二 分 变量 的 平均 数 显 示 的 是 有 症状 或 存在 疾病 的 样本 比 

例 , 这 再 次 说 明了 平均 数 是 一 个 有 用 的 概括 性 描述 。 可 是 ,并 不 是 所 有 的 量 都 可 以 331 
用 平均 数 来 概述 。 当 存在 几 个 像 一 点 也 不 /有 时 /经 常 /总 是 ”这 样 的 顺序 类 别 时 ， 
问题 就 出 现 了 。 即 使 这 些 条 目 被 计 为 0.1.2 和 3, 平 均 数 几乎 不 能 告诉 我 们 每 个 类 
别 的 频次 。 当 像 宗教 关系 的 类 别 这 样 不 能 被 排序 时 ,问题 就 更 严重 了 。 平 均 数 在 
UERETC FAS 
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方差 是 告诉 我 们 分 数 是 如 何 离散 的 一 个 统计 量 。 这 是 总 体 中 个 体 差异 的 一 个 
量 , 是 大 多 数 行为 遗传 学 分 析 的 焦点 。 在 估算 样 组 平均 数 间 的 差异 时 方差 也 很 重 
要 。 行为 遗传 学 分 析 一 般 很 少 关注 样 组 差异 ,尽管 这 样 的 分 析 对 大 多 数量 学 科 是 
核心 问题 。 举 例 来 说 ,研究 者 可 能 想 知 道 在 一 个 量 上 控制 组 是 否 与 实验 组 显著 不 
同 , 或 者 男孩 和 女孩 在 食量 上 是 否 有 差异 。 常 常用 一 种 称 为 方差 分 析 (ANOVA) 
的 统计 方法 来 检验 平均 数 间 的 差异 。 事 实 上 ,在 ANOVA 中 个 体 差异 被 当 作 “ 误 
差 ” 项 处 理 。 

计算 方差 的 常用 方法 是 从 平均 数 得 到 离 差 平方 的 平均 值 , 它 是 由 数量 遗传 学 
Bad R. A. Fisher (1922) 创 立 的 。Fisher 指出 从 平均 数 得 到 离 差 平方 较 之 可 能 
想到 的 像 绝对 平均 差异 这 样 的 其 他 变异 量 有 着 更 优良 的 统计 特性 。 特 别 是 ,平均 
离 差 平方 是 最 精确 的 统计 量 。 

方差 ( 常 写作 5) 的 计算 很 简单 : 

1. 计算 平均 数 。 

2. 将 分 数 表 示 成 与 平均 数 的 离 差 。 

3. 将 离 差 平方 并 求 和 。 

4. 用 离 差 平方 和 除 以 观测 数据 个 数 减 1。 
或 者 ,写成 公式 : 
> Ddyla—z)? 

N—1 

第 二 种 常用 的 方法 是 计算 每 个 观测 数据 对 方差 的 贡献 ,再 对 平均 数 进行 校正 。 

这 一 方法 得 到 的 结果 与 前 一 种 相同 ,不 过 它 更 便于 被 计算 机 采用 。 特 别 要 指出 的 
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是 用 NIRE N 来 计算 平均 离 差 平方 是 为 了 得 到 方差 的 无 偏 估计 值 一 一 这 是 出 
于 统计 的 技术 原因 。 

方差 范围 从 零 开 始 朝 上 取 值 :不 存在 负 的 方差 。 方 差 为 零 意 味 着 样本 中 没有 
变异 ( 即 , 所 有 个 体 的 分 数 完全 相同 )。 分 数 的 分 布 范 围 越 大 ,方差 就 越 大 。 

对 于 “是 / 否 " 或 “ 患 病 / 未 患 病 ”这 样 的 二 分 性 状 , 要 度量 方差 就 很 困难 。 我 们 
可 以 设想 二 分 性 状 是 被 观测 到 的 ,因为 性 状 有 一 个 潜在 的 易 患 性 正 态 分 布 , 它 是 由 
许多 因素 的 加 性 效应 造成 的 ,其 中 每 个 因素 都 只 有 很 小 的 效应 。 我 们 所 观测 到 的 
二 分 性 状 之 所 以 出 现 , 是 因为 存在 一 个 阅 限 ,而 且 只 有 那些 易 患 性 超过 阅 限 的 才 会 
表达 该 性 状 。 我 们 不 能 直接 观测 潜在 易 患 性 ,所 以 一 般 我 们 假设 它 有 的 方差 为 单 
位 元 素 (1)。 如 果 增 大 潜在 分 布 的 方差 ,那么 改变 的 只 是 阅 限 以 上 被 试 的 比例 。 也 
就 是 说 ,改变 方差 就 相当 于 改变 冰 限 。 二 分 数据 一 般 不 可 能 区 分 平均 数 变化 和 方 
差 变化 ,不 过 如 采 数 据 是 有 顺序 的 而 且 至 少 有 三 个 顺序 类 别 ,那么 就 有 可 能 区 分 。 

完成 方差 测量 后 ,数量 遗传 学 分 析 的 目标 是 对 它 进行 分 解 一 一 也 就 是 ,将 总 体 
方差 分 解 为 可 归于 遗传 分 量 和 环境 分 量 的 若干 部 分 。 要 完成 这 一 任务 需 引 进 另 一 
统计 概念 , 协 方差 。 在 介绍 协 方差 之 前 ,我 们 先 简要 提 一 下 另 一 种 方便 平均 数 和 方 
差 比 较 的 分 数 表 示 方 式 。 


标准 分 数 


不 同类 型 的 铀 量 有 春 不 同 的 标 度 , 当 对 它们 进行 比较 时 就 可 能 会 产生 问题 。 
例如 ,身高 的 差异 可 以 用 公制 或 常用 术语 (英制 ) 来 表示 。 某 个 总 体 中 ,身高 方差 的 
绝对 值 由 量 它 所 采用 的 标 度 而 定 一 一 方差 的 单位 可 以 是 平方 厘米 也 可 以 是 平方 英 
寸 。 如 采取 方差 的 平方 根 , 即 得 到 一 个 与 观测 性 状 单位 相同 的 离散 量 , 称 为 标准 差 
(s)。 标 准 差 也 有 一 些 便利 的 统计 特性 。 如 果 一 个 性 状 是 正 态 分 布 的 ( 钟 形 曲线 )， 
那么 所 有 观测 数据 的 95% 将 落 在 平均 数 两 侧 的 两 个 标准 差 范 围 内 。 

测量 身高 的 例子 表明 在 我 们 想 要 比较 不 同 标 度 的 量 时 可 能 会 遇 到 的 困难 。 身 
高 的 公制 和 常见 计量 制 ,它们 测量 的 是 同一 事物 ,借用 标准 转换 公式 可 以 轻而易举 
地 解决 标 度 的 问题 。 然 而 ,在 心理 学 中 ,测量 会 经 常 没 有 固定 的 标 度 。 一 份 测量 外 
问 性 的 问卷 可 以 有 一 个 0 到 12,1 到 100 或 者 一 4 到 十 4 的 标 度 。 如 果 标 度 是 任意 
的 ,那么 让 所 有 测量 有 相同 的 标准 化 标 度 是 有 意义 的 。 

假设 我 们 有 可 靠 的 测量 外 向 性 的 4 RIB 两 种 问卷 所 获得 的 数据 ,两 组 数据 来 
目 不 同 的 轧 体 。 比 方 说 A 测量 的 全 距 为 0 到 12 ,平均 分 数 为 6.4, 而 B 测量 的 全 距 
为 0 到 50 ,平均 分 数 为 24。 如 果 我 们 要 评估 两 个 个 体 , 一 个 在 A 测量 上 得 8 分 , 另 
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一 个 在 B 测量 上 得 30 分 ,那么 如 何 断 定 哪个 人 更 外 向 呢 ? 最 常用 的 技术 是 对 我 们 
的 测量 进行 标准 化 。 根 据 原始 分 数 x 计算 标准 分 数 z 的 公式 是 

一 蔗 

Vs? 

XH ec 的 方差 。 也 就 是 ,我 们 以 标准 差 为 单位 重新 表示 分 数 。 举 例 来 说 ,如 
果 我 们 计算 A 测量 的 方差 为 4, 那 么 标准 差 为 V4 = 2。 如 果 我 们 以 距离 平均 数 的 标 
准 差 的 个 数 来 表示 分 数 , 那 么 在 A 测量 得 到 的 高 于 平均 数 2 个 原始 分 数 单 位 的 分 333 
数 是 十 1 个 标准 差 单位 。 原 始 分 数 等 于 原始 分 数 平均 数 时 ,以 标准 差 为 单位 它 应 
为 0。 原始 分 数 为 2 的 将 是 (2 一 6.4)/2 =— 2.2, 因此 ,在 A 测量 上 得 8 分 ,相当 
于 其 标准 分 数 高 于 平均 数 (8 一 6. 4)/2 = 0. 8 个 标准 差 单位 。 





z = 


AW F 


Bay at 





| | 
fll. - 
0 40 
24 30 
原始 分 数 标准 分 数 





图 A.1 标准 分 数 。 两 种 测量 的 原始 分 数 无 法 直接 等 值 。 对 两 种 测量 进行 以 0 为 平均 数 .1 为 
标准 差 的 标准 化 ,从 而 使 A 和 日 测 最 的 对 照 更 为 方便 。 


我 们 也 可 以 对 B 测量 的 结果 进行 这 样 的 转换 , 以 便 使 我 们 能 够 对 两 种 外 向 性 
测量 进行 标 度 一 独立 性 比较 。 如 果 得 到 B 测量 的 方差 为 8( 因 此 标准 差 为 V8 ) , 那 
么 原始 分 数 30 所 对 应 的 标准 分 数 为 (30 一 24)/V8 = 2. 1。 因而 我 们 可 以 断定 个 体 
B 比 个 体 A 更 外 向 CB 2.1 > 0.8) (图 A. 1)。 将 测量 值 转换 成 标准 分 数 , 还 使 得 
可 以 进行 差异 的 统计 显著 性 检验 (z -检验 )。 

标准 分 数 被 设 定 有 和 零 总 和 (它们 总 是 以 0 为 平均 数 ) 与 单位 标准 差 ( 即 ,标准 差 
为 1) 的 特性 。 正 如 我 们 所 见 , 在 对 相同 事物 的 不 同 测量 值 进 行 比 较 时 ,标准 化 是 
有 用 的 。 当 然 ,标准 化 也 可 以 用 于 对 不 同事 物 的 不 同 测量 值 进行 比较 (例如 , 某 一 
个 体 在 身高 或 外 向 性 上 是 否 处 在 两 端 )。 

另 一 方面 ,标准 分 数 在 一 些 情 况 下 可 能 产生 误导 。 样 组 内 标准 化 ( 即 , 采 用 来 
自 那 个 样 组 的 平均 数 和 标准 差 的 估计 和 值 ) 会 破坏 样 组 间 差 异 。 所 有 样 组 将 以 0 为 
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平均 数 , 这 会 掩盖 样 组 问 的 真实 变异 。 特 别提 一 下 上 述 例子 中 暗含 着 A 测量 和 B 
测量 的 结果 都 是 可 靠 的 ,而 且 就 真实 ”外 向 性 的 分 布 而 言 , 这 两 个 总 体 是 等 值 的 。 


b Wi # 


另 一 个 文 撑 行为 遗传 学 说 的 基本 统计 量 是 纱 方 差 。 协 方差 是 描述 两 种 性 状 间 
关系 的 一 个 统计 量 ( 例 如 ,身高 和 体重 )。 这 样 的 统计 量 称 为 二 元 统计 量 , 与 平均 数 
和 方差 这 样 的 一 元 统计 量 相 对 。 如 果 两 个 变量 是 关联 的 ( 即 , 它 们 共 变 ) ,那么 我 们 334 
有 理由 认为 这 一 共 变 的 发 生 是 由 于 一 个 性 状 影响 了 另 一 个 性 状 。 或 者 ,我 们 可 以 
认为 两 种 性 状 有 一 个 共同 的 起 因 。 不 过 , 协 方差 本 身 不 能 告诉 我 们 为 什么 两 个 变 
最 是 关联 的 : 它 只 是 关联 大 小 的 一 个 量 。 
A.2 ERT X 和 Y 两 个 变量 间 四 种 可 能 的 
关系 ,两 个 变量 间 的 每 种 情况 都 可 能 产生 一 
个 相似 的 协 方差 。 举 例 来 说 ,认为 个 体 的 体 
重 是 其 身高 原因 的 想法 显然 是 错误 的 ,反之 
如 果 说 个 体 的 身高 确实 部 分 地 决定 了 个 体 
的 体重 , 则 是 合理 的 一 一 在 解释 所 有 统计 量 
时 应 该 注意 章 愤 。 路 径 分 析 方 法 (如 后 面谈 
到 的 ) 切 实 提供 了 一 个 从 “纯粹 的 ”相关 “ 梳 
理 出 "因果 关系 的 机 会 ,尤其 是 当 它 用 于 在 
遗传 或 环境 因素 不 同 的 数据 集 的 时 候 。 

在 研究 两 个 连续 变量 的 关系 时 ,从 散 点 
图 开始 第 一 步 是 明智 的 做 法 。 图 A. 3 所 示 
的 散 把 图 描绘 了 200 个 观测 数据 。 很 明显 
这 个 例子 中 的 两 种 量 不 是 无 关 的 。 当 XX 增 335 
大 时 (X 的 刻度 值 向 右 增 大 ) ,我 们 看 到 Y 值 
也 趋 于 增 大 。 协 方差 就 是 试图 对 这 类 关系 


图 A.2 协 方 差 的 起 因 。 两 个 变量 可 能 共 变 进行 量化 的 一 种 量 (后 面 介绍 的 三 关 和 古 恬 
起因。 两 个 变量 7 

的 若干 原因 : (a.b) 一 个 变量 可 能 引起 另 一 个 系数 也 是 如 此 )。 

变量 ,或 者 (c) 两 个 变 生 可 能 受 第 三 个 变量 (C) 协 方差 的 计算 方法 与 计算 方差 大 致 相 
的 影响 ,或 者 (起 两 个 变量 相互 影响 。 协 方差 同 。 不 过 ,需要 计算 的 是 第 一 个 变量 的 刻 差 


统计 量 本 身 无 法 区 分 这 些 情况 。 与 第 二 个 变量 的 离 差 的 乘积 ,而 不 是 与 平均 
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图 A.3 散 点 图 表示 X AY 两 个 变量 测 
量 所 得 的 200 个 观测 数据 。 可 以 看 到 ,X 
FLY 不 是 无 关 的 ,因为 X 值 越 大 ,对 应 的 
Y 值 也 趋 于 更 大 。 





数 的 离 差 的 平方 。 要 计算 协 方差 ,我 们 可 以 : 
1. 计算 X 的 平均 数 。 

. 计算 Y 的 平均 数 。 

. 将 分 数 表示 成 与 平均 数 的 离 差 。 

.计算 成 对 数据 的 离 差 的 乘积 并 求 和 。 

. 除 以 N 一 1, 得 到 协 方差 的 估计 值 。 

协 方差 的 公式 为 


Nn =e CO N 


》1(X 一 X)(Y 一 Y) 
TN- 


协 方差 值 可 以 在 正 无 穷 大 到 负 无 穷 大 间 变 动 。 负 
值 意味 着 在 一 种 量 上 的 高 分 趋向 于 与 另 一 种 量 上 
的 低 分 关联 。 协 方差 为 0 意味 着 两 种 量 间 没 有 线 作 
KK 

一 个 重要 的 观点 是 协 方差 仅 度量 线性 关联 :看 
一 下 图 A. 4 中 的 两 个 散 点 图 。 这 两 个 二 元 数据 集 
中 没有 一 个 显示 两 个 变量 存在 任何 线性 关系 ,所 以 
协 方差 它 为 零 。 不 过 ,两 个 数据 集 有 一 个 明显 的 差 
别 :一 个 数据 集中 ,观测 数据 确实 是 无 关 的 ,但 是 另 
一 个 数据 集 的 变量 显然 是 有 着 某 种 联系 。 图 A.4 协 方差 与 无 关 。 协 方差 统 

BRUDA ORMET RARE OH RAR TRATARAR FMMA RE 
究竟 在 做 什么 。 图 A. 5 描绘 了 一 个 散 点 图 的 四 个 据 集中 的 两 个 变 重 完全 独立 ;也 就 
象限 。 中 间 的 交叉 线 表示 每 个 变量 的 平均 值 。 当 。 是 说 ,一 个 变量 的 平均 值 与 另 一 个 
分 数 被 表示 成 与 平均 数 的 离 差 时 ,所 有 在 垂直 线 左 ” 京 生 员 不 是 状 位 关 尼 ' 介 是 它们 
侧 ( 或 者 低 于 水 平 线 ) 的 值 将 变 成 负数 ;所 有 在 王 直 ”显然 并 非 无 关 的 。 
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Cov xy = 





有 


线 右 侧 (或 者 高 于 水 平 线 ) 的 值 将 变 成 正 数 。 正 如 我 们 看 见 , 协 方差 是 由 这 些 离 差 
的 乘积 求 和 计算 而 得 。 由 于 两 个 正 数 的 乘积 和 两 个 负数 的 弱 积 千 是 正 的 ,而 一 个 
正 数 和 一 个 负数 的 乘积 总 是 负 的 ,因此 每 个 观测 数据 对 协 方差 的 贡献 由 它 所 落 人 
的 象限 决定 。 沙 在 右上 和 左下 象限 的 观 出 数据 (分 别 是 两 个 数 都 高 于 平均 数 和 两 
个 数 都 低 于 平均 数 ) 将 对 协 方 差 产 生 正 向 的 页 献 。 距 离 原 点 (两 个 平均 数 相交 的 二 
元 点 ) 越 远 ,贡献 就 会 越 大 。 沙 在 男 外 两 个 象限 的 观测 数据 则 趋向 于 潮 碱 协 方差 。 
如 有 果 所 有 二 元 后 均匀 地 分 布 在 这 个 空间 上 ,对 协 方 差 的 正 向 贡献 将 为 一 个 相等 数 
量 的 负 癌 贡献 所 抵消 ,从 而 产生 一 个 近乎 零 的 协 方差 统计 量 。 大 的 正 协 方差 意味 
着 大半 的 数据 点 落 在 左下 和 右上 象限 ;大 的 负 协 方差 意味 着 大 半 的 数据 点 落 在 左 
EWE FRR. 


BAS 计算 协 方差 。 每 一 个 观 
测 数据 对 协 方差 的 贡献 由 它 所 落 
入 的 象限 决定 。 





和 的 方差 


协 方差 对 于 计算 两 个 变量 和 的 方差 也 很 重要 。 该 统计 量 与 我 们 后 面 讨论 的 基 
侧 数 量 遗 传 模型 有 关 。 比 方 说 你 有 变量 X ALY ,并且 你 知道 它们 的 方差 和 协 方差 。 
那么 (X 十 Y) 的 方差 是 什么 呢 ? 如 果 所 有 数据 均 可 获得 ,你 可 能 决定 计算 一 个 新 
变量 , 它 是 两 个 变量 的 和 ,然后 用 常规 方法 计算 它 的 方差 。 或 者 ,如 果 你 只 知道 统 
计量 的 结果 ,那么 你 可 以 运用 这 个 公式 : 
Var(X +Y) = Var(X) 十 Var(Y) + 2Cov(X, Y) 


换言之 ,和 的 方差 是 两 个 方差 的 和 加 上 两 个 变量 问 协 方差 的 两 倍 。 如 果 两 个 变量 
无 关 , 那 么 协 方差 项 将 为 零 ,并 且 和 的 方差 仅 是 方差 的 和 。 正 如 将 在 后 面 模块 看 到 
的 ,方差 的 数学 运算 对 于 描述 复杂 性 状 的 遗传 模型 公式 是 必 不 可 少 的 。 


ALK AM el A 


我 们 已 经 了 解 了 在 运用 有 着 不 同 标 度 的 量 时 ,采用 标准 分 数 能 起 怎 祥 的 玫 
助 。 在 生成 标准 分 数 时 ,我 们 用 一 个 量 的 方差 信息 去 重新 度量 原始 分 数 。 正 如 
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前 面 提 到 的 ,两 个 量 间 的 协 方差 取决 于 原始 分 数 的 标 度 ,并 且 可 以 在 正 无 穷 大 到 
负 无 穷 大 闻 变 动 。 我 们 可 以 运用 两 个 量 的 方差 信息 ,以 类 似 于 生成 标准 分 数 的 
方法 使 协 方 差 统 计量 标准 化 。 以 这 种 方式 进行 标准 化 的 协 方 差 被 称 为 相关 。 

相关 是 由 用 协 方差 除 以 两 个 量 的 方差 乘积 的 平方 根 计算 而 得 。 因 此 ,X 和 Y 
间 的 相关 (rxr ) 为 : 


Cov XY 


V sks? 


这 里 Coun DWH sk FS ETH. WR X 和 YY 都 是 标准 化 变量 ( 即 ,se 和 sy 
等 于 1, 因此 六 和 品 也 都 等 于 1) ,那么 相关 将 会 与 协 方差 相等 (由 上 面 公式 可 以 
BS). 

相关 (一 般 用 标示) 总 是 在 十 1 到 一 1 范围 内 变动 。 相 关 为 十 1 表明 两 个 变量 
间 呈 完全 的 正 线 粕 关系 。 相 关 为 一 1 表示 完全 的 负 线性 关系 。 相 关 为 0 意味 着 两 
个 变量 间 没 有 线性 关系 ( 协 方差 为 0 同样 意味 着 没有 线性 关系 )。 我 们 在 真实 情境 
中 期 望 观测 到 的 相关 很 可 能 是 落 在 大 约 0 到 十 1 闻 。 我 们 如 何 确切 地 解释 中 等 相 
(SVE? 举例 来 说 ,. 4 的 相关 是 否 意味 着 两 个 量 有 40% 的 时 候 是 相同 的 ? 简单 地 
说 ,不 是 。 正 如 从 上 面 的 公式 可 以 看 到 , 它 反映 的 是 两 个 量 共 享 方差 的 比例 。( 相 
关 的 平方 ,了 ,是 一 个 常用 的 统计 量 , 表 示 一 个 变量 的 方差 中 能 由 另 一 个 变量 预测 
的 部 分 。 就 亲属 间 的 相关 而 言 ,代表 家 族 成 员 共 同 的 方差 比例 的 未 平方 的 相关 则 
更 有 用 。) 

由 于 回归 也 研究 两 个 变量 间 的 关系 ,因而 它 与 相关 是 有 关联 的 。 因 为 回归 探 
索 个 体 的 一 个 已 知 变量 值 是 否 有 助 于 我 们 去 推测 他 们 在 另 一 个 变量 上 可 能 的 值 ， 
所 以 回归 与 预测 有 关 。. 

回归 系数 ( 常 称 为 b) 可 以 通过 采用 与 计算 相关 系数 的 类 似 方法 来 求 得 。“Y 对 
X?” 的 回归 系数 ( 即 , 已 知 X, 对 Y 值 的 最 佳 推测 是 什么 ) 用 X ALY 间 的 协 方差 除 以 
我 们 用 来 预测 的 变量 (X) 的 方差 (而 不 是 通过 除 以 X 和 YY 标准 差 的 张 积 来 标准 化 
协 方差 ): 


”一 一 


rxy = 





已 知 回归 系数 ,表示 X 和 了 之 间 关 系 的 方程 可 以 写作 ， 
Ý =bX +c 
这 里 c 被 称 为 回归 常数 。 如 图 A. 6 iR. kK —- DBR E A H GE 
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二 乘 回归 线 ) , 它 可 以 通过 连结 观测 点 来 绘制 ,表示 已 知 X 的 信息 而 对 Y 的 最 
佳 预 测 (Y, 读 作 “y hat”)。 该 方程 意味 着 X 每 增加 1 个 单位 ,Y 平均 将 增加 8 
个 单位 。 


c 个 单位 





图 A.6 线性 回归 。X 和 Y 之 间 最 佳 拟 合 的 一 条 回归 线 用 方程 区 一 砍 十 c 表 示 。X 
每 增加 1 个 单位 ,可 预期 Y 增加 b 个 单位 。 两 条 垂 线 表 示 Y 的 预期 值 与 实际 值 之 间 
的 离 差 。 离 差 平方 和 被 用 来 计算 Y 的 残 差 方差 , 亦 即 Y 的 方差 中 不 由 X 解释 的 部 
分 。 回 归 常 数 c 表示 当 X 为 零 时 (原点 处 ) 的 Y 值 。 


回归 方程 也 可 以 用 于 分 析 两 个 变量 间 更 复杂 的 、 非 线性 的 关系 。 例 如 ,变量 Y 
可 能 是 X 平方 与 X 本 身 的 函数 。 因 此 我 们 可 以 将 这 一 高 次 项 包括 在 描述 X 和 Y 
关系 的 方程 中 : 
Y=6)X?+bX+c 


IX Fy BTA AY SE SE BE Be | RAR, 当 b 不 等 于 0 时 , 它 是 一 条 抛 
物 线 )。 

可 以 计算 已 知 X,Y 的 预测 值 与 观测 到 的 样本 的 实际 Y 值 之 间 的 差 寞 (Y 一 
Ñ), 或 者 说 误差 。 这 些 差异 被 称 为 残 差 ,而 计算 残 差 方 差 通常 是 有 用 的 。 根 据 前 
面 给 出 的 第 一 个 回归 方程 ,如 果 X ALY 完全 无 关 , 那 么 估计 心 将 近乎 于 0, 而 c 将 
是 Y 的 平均 数 (因为 如 果 没 有 其 他 更 多 的 信息 ,那么 Y 的 平均 数 就 是 对 Y ORE 
推 涡 )。 假 如 这 样 的 话 , 残 差 误差 方差 就 是 Y 的 方差 。 如 果 X 确实 有 助 于 推测 Y， 
回归 系数 会 显著 不 等 于 零 ,而 且 误差 项 会 减 小 。 

我 们 可 以 将 一 个 变量 Y 的 方差 分 解 成 与 另 一 个 变量 X 有 关 的 部 分 和 与 X 无 
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关 的 部 分 。 就 Y 对 XX 的 回归 而 言 ,对 应 的 分 解 部 分 是 Y 的 预测 值 的 方差 (Y 的 方 
差 ), 而 非 残 差 方 差 ((Y 一 了 ) 的 方差 )。 实 际 上 两 个 变量 间 的 相关 可 以 直接 用 来 估 
计 这 些 值 : sp = rs Mst- = 7). 

一 般 以 回归 为 基础 的 技术 可 被 用 于 “ 倒 推 "或 “校准 ”一 个 变量 对 另 一 个 变量 产 339 
生 的 效应 。 举 例 来 说 ,我 们 想 研 究 儿童 的 言语 能 力 与 性 别 间 的 关系。 不 过 ,我 们 也 
知道 言语 能 力 与 年 龄 有 关 ,而 我 们 不 希望 年 龄 效应 干扰 分 析 。 我 们 可 以 通过 做 言 
语 能 力 对 年 龄 的 回归 来 计算 言语 能 力 的 年 龄 校准 量 。 对 每 个 个 体 而 言 ,我们 从 他 
们 的 观测 值 减 去 他 们 的 预测 值 (给 定 其 年 龄 ) 来 生成 一 个 新 变量 , 它 反 映 的 是 与 年 
龄 有 关 的 变异 之 外 的 言语 能 力 :这 一 新 变量 不 会 与 年 龄 相关 。 如 果 样 本 中 男孩 和 
女孩 原本 在 年 龄 上 有 均 数 差异 ,那么 其 在 言语 能 力 上 的 这 些 效应 现在 已 经 被 有 效 
地 除去 了 。 


mo 阵 


在 阅读 行为 遗传 学 期 刊 文章 和 书籍 时 ,你 可 能 迟早 会 遇 到 矩阵 “在 QTL 连锁 
中 杀 属 关系 的 方差 一 协 方差 短 阵 是 根据 同 卵 双 生子 家 系 共 享 等 位 基因 来 模拟 的 ” 
或 者 “能 观测 到 基因 型 平均 数 的 矩阵 ……” 什 么 是 矩阵 ,我 们 为 什么 要 运用 它们 ? 
本 节 将 介绍 在 文中 会 出 现 这 类 句子 的 矩阵 。 

矩阵 第 用 于 行为 遗传 学 中 ,以 一 种 简明 且 易 处 理 的 方式 来 表述 信息 。 和 矩阵 是 
以 行 和 列 组 织 起 来 的 一 组 元 业 。 例 如 ， 
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这 征 一 个 三 行 两 列 的 矩阵。 矩阵 一 般 以 有 相关 的 行 和 列 来 组 织 。 在 这 个 例子 中 ，340 
这 一 矩阵 可 能 反映 三 名 学 生 ( 每 一 行 代 表 一 名 学 生 ) 英 语 和 法 语 的 考试 分 数 (第 一 
烈 代表 英语 分 数 , 第 二 列 代表 法 语 分 数 )。 元 素 通 常用 它们 的 行 和 列 来 标记 : sy HB 
的 是 第 i 名 学 生 在 第 j 个 测验 上 的 分 数 。 
上 一 矩阵 摘 述 的 是 原始 数据 。 与 此 类 似 , 像 SPSS 这 样 的 统计 程序 中 ,数值 的 
空白 表格 程序 可 以 看 作 是 一 个 大 和 矩阵。 最 常见 的 矩阵 形式 可 能 是 相关 甜 阵 , 它 以 
有 序 的 格式 描绘 了 原始 数据 的 描述 统计 量 ( 相 关 ) 。 在 一 个 相关 和 矩阵 中 ,第 ; 行 、 第 
j 列 的 元 素 表 示 的 是 第 ; 个 和 第 7 个 变量 间 的 成 对 相关 。 下 面 是 三 个 不 同 变量 问 
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RAAT AE 


1.00 0.73 0.14 
on 1. 00 oa 
0.14 0.37 1.00 

TAREE A AJLARI ARE. 9G. TAR AE IED 4 al 
的 行 , 列 数 。 对 n PREME » CAITR EER ET nX n 矩阵。 方 和 矩阵 的 对 角 
线 是 行 数 、 列 数 相同 的 元 索 集 ,所 以 从 相关 来 看 ,这 些 元 素 表示 的 是 变量 与 自身 的 
相关 ,总 是 1。 此 外 ,相关 和 矩阵 总 是 关于 对 角 线 对 称 的 一 一 也 就 是 说 ,元 素 rj 等 于 
元 素 ri。 这 一 对 称 说 明了 简单 的 事实 , 即 A 和 8B 的 相关 与 B 和 A 的 相关 是 一 样 
的 。 如 果 已 知 矩 阵 是 对 称 的 ,那么 通常 不 用 写 出 重复 的 上 方 非 对 角 线 元 素 。 相 关 
窃 阵 将 被 写作 


1. 00 
an 1. 00 | 

0.14 0.37 1.00 

相关 矩阵 经 党 出 现在 以 表格 形式 对 相关 分 析 进 行 概括 的 期 刊 文章 中 。 
行为 遗传 学 分 析 中 更 常见 的 矩阵 类 型 是 方差 - 碎 方 差 矩 阵 。 取 代 相 关 , 构 成 n 

Xn 的 方差 - 协 方 差 拭 阵 的 元 素 是 对 角 线 上 的 个 方差 和 下 方 非 对 角 线 的 (n 一 
1)n/2 个 协 方差 。 实 际 上 ,就 像 相关 是 标准 化 的 协 方 差 , 相 关 和 矩阵 是 一 个 标准 化 的 
方差 一 协 方差 矩阵 。 上 面相 关 矩 阵 中 三 个 变量 的 方差 - 协 方差 矩阵 应 该 是 


2. 32 
区 1. 64 | 

0.43 0.98 4.21 
方差 - 协 方差 矩阵 可 以 转换 成 相关 和 矩阵: ry = vy / Www » HEP ry BAAR 941 
TRM 节 是 方差 一 协 方差 矩阵 的 元 素 。( 这 实质 上 是 用 和 矩阵 符号 改写 前 面 给 出 
的 计算 相关 的 方程 。) 注 意 , 相 关 和 矩阵 中 不 同 变量 间 的 方差 相对 大 小 的 信息 丢失 了 
(因为 它们 都 被 标准 化 为 1) 。 不 过 ,正如 前 面 提 到 的 ,由 于 相关 与 标 度 无 关 , 因 而 
它们 较 协 方差 更 易 解 释 , 而 且 因 此 更 符合 描述 性 目的 。 

只 要 起 阵 有 相同 的 行 数 和 相同 的 列 数 ,它们 就 可 以 相互 加 减 : 


[7] 
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注意 ,这 里 和 和 矩阵 的 元 素 不 是 简单 的 数值 项 一 一 矩阵 的 元 素 可 以 像 你 希望 的 
那样 复杂 。 和 矩阵 符号 的 优点 是 使 我 们 可 以 标示 算 阵 ,并 使 我 们 可 以 用 一 个 简单 的 
字母 ,比方 说 A, 来 指称 许多 元 素 。( 和 矩阵 一 般 写 作 粗 体 。) 


其 他 党 用 的 矩阵 代数 运算 包括 乘法 、 求 着 和 转 置 。 窍 阵 乘法 与 矩阵 如 法 采用 的 方 
ADA ADAP ICE S70 RRENA Kronecker $R), 3 — RER AY ab = 
ba ANA] , FEF PAY AB A BA, ZERE A 的 列 数 必 须 与 B 的 行 数 相同 ,A 才能 去 乘 
以 B。 结 果 和 矩阵 的 行 与 A 一 样 多 , 列 与 8B 一 样 多 。 每 个 元 素 是 A 的 每 一 行 与 B 的 
每 一 列 乘积 的 和 。 下 面 是 两 个 例子 : 


‘a 

[ C e] a A -| ag +c tem ah +ck+en AoE 

ta FA bg +djtjfm bh+dk+fn bitdl + fo 
m n + 


7 2 
3 30 30 12 
pe Jf -Li 1 | | 
8 4 
FER AY FRE. Th Bh ie ay. AA RMB. RATED A 342 
MLSE A '. ARRAS [BT Foe RT BSE. 


Hi AEREI E A' 是 将 矩阵 A 的 行 和 列 进 行 交换 得 到 的 。 因 此 ,如 果 A 原 
是 一 个 3 X 2 矩阵 ,那么 A 会 是 一 个 2 X 3 矩阵 (注意 行 在 前 )、: 


拭 阵 代数 运算 比 这 里 介绍 的 简单 例子 要 多 得 多 。 基 本 熟悉 矩阵 类 型 和 和 矩阵 运算 是 
很 有 用 的 ,不 过 要 知道 行为 遗传 文章 和 书籍 涉及 到 和 矩阵 时 ,并 不 需要 讨论 任何 特别 
复杂 的 内 容 。 和 矩阵 的 主要 效用 是 它 使 于 表达 一 一 这 正 是 元 素 重要 的 实际 意义 。 

附录 行为 遗传 学 的 统计 方法 “305 


o > 


单 基 因 模 型 


HRA Tih PEREA PEAY BORIS AY ,我 们 意 指 至 少 一 个 基因 在 该 性 状 上 
有 可 测 最 的 效应 。 虽 然 大 多 数 行为 特征 似乎 取决 于 许多 基因 ,但 是 研究 单个 基因 
的 特性 仍然 很 重要 ,这 是 因为 更 复杂 的 模型 是 以 此 为 基础 的 。 我 们 将 从 对 性 状 的 
遗传 和 环境 基础 进行 数学 化 描述 的 基础 数量 遗传 模型 开始 。 


等 位 基因 和 基因 型 


个 体 在 某 一 特定 基因 座 上 携带 的 成 对 等 位 基因 构成 了 所 谓 的 该 基因 座 上 的 其 
因 型 。 想 象 一 下 ,存在 于 群体 中 的 某 一 特定 基因 座 上 标记 为 A 和 A 的 一 个 基因 
的 两 种 形式 ( 常 被 称 为 双 等 位 基因 座 )。 因 为 个 体 有 每 个 基因 的 两 条 复 本 (一 条 来 
自 父 亲 , 一 条 来 自 母 亲 ) ,所 以 个 体会 具有 三 种 基因 型 :他 们 可 能 有 两 个 A, 等 位 基 
因 或 两 个 A: 等 位 基因 ,如 果 这 样 的 话 , 对 于 该 特定 等 位 基因 ,他 们 被 称 为 纯 合 的 。 
又 或 者 ,他 们 可 能 携带 每 个 等 位 基因 中 的 一 条 复 本 ,如 果 这 样 的 话 ,就 该 基因 座 而 
言 , 他 们 被 称 为 亲 合 的 。 我 们 常 将 这 三 种 基因 型 写作 AA AL Ad 和 AA (RE, 
采用 不 同 的 符号 ,AA、Aa 和 aa ) 。 

对 于 双 等 位 基因 座 而 言 , 这 两 个 等 位 基因 在 群体 中 将 以 特定 的 频率 出 现 。 如 
果 我 们 在 人 群 中 计数 所 有 这 样 的 等 位 基因 而 其 中 四 分 之 三 是 Ai ,那么 我 们 说 A 
有 . 75 的 等 位 基因 频率 。 由 于 这 些 频率 总 和 必须 是 1, 因 而 我 们 知道 A, 等 位 基因 
H. 25 的 频率 。 实 践 中 常 将 双 等 位 基因 座 的 等 位 基因 频率 记 作 p 和 g( 所 以 此 处 ,p 
是 Al 等 位 基因 的 等 位 基因 频率 . 75 ,而 ¢ 是 As 的 频率 . 25)。 已 知 这 些 ,我 们 就 能 
够 预测 基因 型 频率 。 一 般 . 如 果 A, 和 A, 的 两 个 基因 有 p 和 g 的 等 位 基因 频率 , 那 
么 随机 交配 ,我 们 期 望 分 别 以 p? .2pq 和 gq 的 频率 观测 到 A A, A: A 和 A, A, 三 
种 基因 型 。( 见 专栏 2. 2 和 第 14 章 。) 


基因 型 值 
接着 ,就 凡是 我 们 感 兴趣 的 任 一 性 状 ,我 们 需要 一 种 描述 某 一 基因 座 上 等 位 基 
因 的 所 有 效应 的 方法 。 如 果 某 一 基因 座 的 一 些 等 位 基因 与 群体 中 某 一 性 状 的 不 同 
平均 水 平 有 关联 ,那么 可 以 说 该 基因 座 与 该 性 状 有 关联 。 对 于 定性 疾病 ( 即 , 疾 病 
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表现 或 不 表现 ) ,单个 等 位 基因 可 能 是 发 病 的 充 要 条 件 。 假 如 这 样 的 话 ,该 诱 病 等 
位 基因 以 显 性 或 隐 性 的 方式 起 作用 。 不 管 该 基因 座 上 的 其 他 等 位 基因 ,携带 有 显 
性 等 位 基因 就 会 发 病 ; 反 之 ,如 果 诱 病 等 位 基因 是 隐 性 的 ,那么 该 疾病 只 发 生 在 该 
等 位 基因 的 纯 合 子 中 。 

不 过 ,对 于 数量 性 状 而 言 ,我 们 需要 一 些 方法 来 详细 说 明 一 个 等 位 基因 对 一 种 
ERALA KIN. GORA Z A 和 A: 两 个 等 位 基因 的 基因 座 , 我 们 将 一 个 纯 合 子 
EF IH, A Ai) SABRE A a ;向 男 一 个 纯 合子 (AsA;) 的 平均 值 规定 为 ~ Go 
RE F(A A MEISE d, 它 取决 于 基因 作用 的 方式 。 如 果 不 存在 显 性 ,d HES 
( 即 , 两 个 纯 合子 分 数 的 中 点 )。 如 果 Al 等 位 基因 对 于 A 显 性 ,那么 d BAF. 
如 朵 完全 显 性 ( 即 , 当 AA: 的 观测 值 等 于 AA 时 ) ,那么 d = 十 a。 


加 性 效应 


单个 基因 座 的 基因 型 观测 值 可 以 定义 为 加 任 踪 传 仿 和 显 人 性 离 差 。 某 一 基因 座 
的 加 性 遗传 值 与 某 一 等 位 基因 的 平均 效应 有 关 。 如 图 A. 7 所 示 , 加 性 遗传 值 是 出 
该 基因 座 上 某 一 特定 等 位 基因 (比方 说 A1)0、1 或 2 个 个 数 预期 而 得 的 数值 (每 个 
Ay 等 位 基因 以 A 个 单位 增加 个 体 分 数 )。 


图 A,7 加 性 遗传 值 。AA， 
等 位 基因 的 个 数 预测 了 加 
性 遗传 值 。 由 于 不 存在 显 
性 (县 假定 等 位 基因 频率 相 
等 ), 因 而 加 性 遗传 值 就 等 
A,A; AA, AA, 于 基因 型 值 (A, 因 每 个 A， 
基因 型 等 位 基因 而 增加 的 值 )。 





加 性 遗传 值 描绘 了 基因 型 从 亲 代 到 子 代 “ 纯 育 ” 的 程度 ,因而 它 对 行为 遗传 学 

很 重要 。 如 果 亲 代 之 一 有 特定 等 位 基因 的 一 条 复 本 ,比方 说 A ,那么 每 个 子 代 有 

50% 的 机 会 获得 一 个 A 等 位 基因 。 如 果子 代 获 得 了 一 个 A 等 位 基因 ,那么 它 的 
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加 性 效应 对 表现 型 的 贡献 程度 与 它 对 亲 代表 现 型 的 贡献 程度 是 完全 一 致 的 。 也 就 
是 说 ,不 管 该 基因 座 或 其 他 基因 座 上 的 其 他 等 位 基因 ,加 性 效应 会 造成 杂 代 一 子 代 
在 表现 型 上 更 为 相似 。 


显 性 离 差 


显 性 是 茶 一 基因 座 上 的 等 位 基因 效应 不 是 简单 地 “加 起 来 ”以 产生 基因 型 值 的 
程度 。 显 糙 离 差 是 实际 基因 型 值 与 严格 加 性 模型 下 的 期 望 值 间 的 差 值 。 图 A. 8 
摘 绘 的 是 当 某 一 基因 座 上 存在 显 性 效应 时 , 期望 (或 者 加 性 ?基因 型 值 与 实际 基因 
型 值 的 离 差 ( 记 作 D). 


基因 型 值 


图 A.8 Stee. 4B 

性 时 ( 即 , d0), 基因 型 什 

“(图 图 ) 偏 离 某 一 加 性 模型 

下 的 期 望 值 (十 字 )。(D， 

AA, 小 小 AA, 由 显 性 引起 的 与 期 望 值 的 
SED 离 差 。) 





显 性 性 传 方差 表示 的 是 非 纯 育 ” 的 遗传 影响 。 说 某 一 基因 座 的 效应 具有 显 
性 ,就 等 于 说 个 体 的 基因 规 值 来 自 该 基因 座 上 的 诸 等 位 基因 的 组 合 。 不 过 , 子 代 
仅 从 每 位 亲本 处 获得 一 个 等 位 基因 ,而 不 是 两 个 等 位 基因 的 组 合 。 因 此 ,归于 显 
性 的 遗传 影响 不 会 从 杀 代 传递 给 子 代 。 这 样 ,就 确定 了 加 性 和 显 性 遗传 值 彼此 
独立 。 


多 基因 模型 345 
我 们 不 仅 可 以 竹 虑 单个 基因 座 上 的 加 性 和 非 加 性 效应 ,我 们 还 可 以 总 计 不 朵 
基因 三 的 效应 。 这 一 思想 的 本 质 是 单 基因 模型 在 多 基因 上 的 扩展 。 就 像 加 性 遗 信 
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值 是 单个 基因 座 上 两 个 等 位 基因 平均 效应 的 总 和 ,它们 也 可 以 是 可 能 影响 某 一 特 
定 表现 型 性 状 的 许多 基因 座 平 均 效 应 的 总 和 。 同 样 地 ,对 加 性 遗传 值 的 显 性 离 关 
也 可 以 用 于 影响 一 种 性 状 的 所 有 基因 座 的 求 和 。 因 而 ,将 单 基因 模型 推广 到 拥有 
许多 基因 座 一 一 每 个 基因 座 有 它 自己 的 加 性 效应 和 非 加 性 效应 一 一 的 多 基因 模型 
相对 较 容 易 。 在 一 个 如 人 性 多 基因 模型 中 ,表现 型 的 遗传 效应 G 表示 的 是 来 自 不 同 
基因 座 效 应 的 总 和 。 

G =G tG +o + Gy 


这 一 表达 式 意味 着 不 同等 位 基因 效应 的 简单 相 加 一 一 也 就 是 说 , 当 一 个 等 位 基因 
的 效应 ,比方 说 G 受到 带 有 G 效应 的 等 位 基因 的 调节 ,等 位 基因 间 不 存在 交互 作 
用 。 多 基因 模型 还 需要 考虑 不 同 基因 座 的 效应 并 非 无 关 的 相 加 而 是 彼此 间 有 交互 
作用 的 可 能 说 ,设想 有 两 个 基因 座 , 每 个 都 有 
一 个 使 个 体 在 某 一 特定 性 状 上 分 数 增加 1 分 的 等 位 基因 。 如 果 不 存在 上 位 性 , 那 
么 两 个 基因 座 上 都 有 着 一 个 风险 等 位 基因 ,从 而 会 使 分 数 增 加 2 分 。 然 而 ,如 果 存 
在 上 位 性 ,那么 两 个 基因 座 上 都 有 着 一 个 风险 等 位 基因 ,这 可 能 造成 增加 10 分 。 
因此 上 位 性 使 分 析 复 杂 , 而 且 有 证 据 表明 某 些 复杂 性 状 出 现 这 种 情况 可 能 是 相当 
普遍 的 。 换 言 之 , 显 性 是 等 位 基因 间 共 大 座 内 的 交互 作用 ,而 上 位 性 也 就 是 基因 座 
间 的 交互 作用 。 

对 表现 型 的 总 遗传 贡献 是 G, 它 是 所 有 加 性 遗传 效应 A、 所 有 显 性 离 差 D 和 所 
有 上 位 交互 效应 1 之 和 : 





G=A+D+I 


表现 型 值 和 方差 分 量 模型 


数量 遗传 理论 主张 每 个 个 体 的 表现 型 是 由 遗传 与 环境 贡献 组 成 的 。 心 理 特 征 
中 不 存在 完全 由 遗传 效应 决定 的 表现 型 ,因此 对 于 表现 型 已 ,我 们 必须 期 望 存 在 一 
个 环境 效应 五, 它 同 时 包含 测量 误差 。 用 代数 式 表 示 ， 

P=G+E 
为 方便 起 见 , 这 里 我 们 假定 P 代表 个 体 与 总 体 平 均 数 的 离 差 , 而 不 是 绝对 分 数 。 
总 之 ,行为 遗传 学 一 般 关 心 的 不 是 任何 一 个 个 体 的 分 数 。 相 反 地 ,其 核心 在 于 解释 
么 有 些 个 体 比 其 他 人 更 外 向 ,或 者 为 
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什么 有 些 个 体 柄 酒 。 
事实 上 ,如 果 没 有 从 个 体 身 上 获取 DNA 的 话 , 通 常 就 没有 确定 任何 一 个 个 体 
的 遗传 与 环境 离 差 相对 大 小 的 直接 方法 。 不 过 ,由 个 体 组 成 的 样本 ,尤其 是 有 遗传 346 
联系 的 个 体 组 成 的 样本 ,我 们 可 以 用 来 估计 P.G ME 项 的 方差 。 这 一 方法 称 为 方 
BARE , 它 建立 在 计算 和 的 方差 的 公式 基础 之 上 。 
回忆 一 下 
Var(X +Y) = Var(X) 十 Var(Y) + 2CGov(X, Y) 


思考 这 一 表达 式 , 它 为 我 们 提供 了 一 种 分 解 一 个 变量 方差 的 方法 ,该 变量 是 各 组 成 
部 分 的 一 个 合成 。 也 就 是 说 ,我 们 的 目标 是 将 一 种 性 状 的 “方差 分 解 ” 成 为 由 遗传 
与 环境 变异 源 部 分 组 成 的 形式 。 

为 简单 起 见 ,我 们 假设 不 存在 上 位 性 ,所 以 P=G+E= A 十 D-H+E。P 的 方差 
等 于 各 独立 分 量 A.D 和 的 方差 之 和 ,再 加 上 它们 间 协 方差 的 两 倍 ; 


Var(P) = Var(A+D+ E) 
= Var(A) + Var(D) + Var(E) + 2Cov(A,D) 
+ 2G@ov(A,E) + 2Gov(D, E) 


上 式 初 看 起 来 似 难 以 处 理 , 但 我 们 可 以 运用 模型 的 一 些 理论 假设 来 限制 这 个 方程 。 
从 定义 来 看 ,加 性 遗传 影响 与 显 性 离 差 是 无 关 的 。 也 就 是 说 ,Cov(A,D) 必 定 为 零 ， 
所 以 该 项 可 以 从 模型 中 删 去 。 另 一 个 我 们 可 能 希望 做 出 假设 (但 是 这 并 不 一 定 为 
A) :遗传 与 环境 影响 不 相关 。 这 等 于 说 Cov(A,E) 和 Cov(D, EDF. Amal 
从 模型 中 删 去 。 后 面 我 们 将 看 到 为 什么 这 一 假设 可 能 不 成 立 的 详细 理由 ( 称 为 基 
内 一 环境 相关 )( 也 可 见 第 15 章 ) 。 

不 过 ,暂时 我 们 的 模型 简化 为 : 


Var (P) = Var (A) + Var (D) + Var (E) 


注意 一 下 符号 :方差 常 有 不 同 的 写法 。 例 如 ,上 面 我 们 将 加 性 遗传 方差 记 作 
Var(A)。 而 我 们 将 看 到 ,依据 情形 (主要 是 历史 原因 ) ,这 一 项 的 写法 往往 不 同 。 
在 正式 的 模型 拟 合 中 ,应 该 采用 带 有 下 标的 小 写 希 腊 字 和 母 西 格 马 的 平方 (0&2)。 在 
比较 家 族 相关 时 计算 的 一 个 一 般 记 作 大 ( 后 面 将 介绍 的 狭义 遗传 率 ) 的 值 与 之 相 
似 , 而 它 在 路 径 分 析 ( 后 面 也 将 介绍 ) 中 记 作 az 。 不 过 ,大 多 数 情 况 下 这 些 大 都 指 代 
同一 样 东 西 。 

总 而 言 之 ,仅仅 考虑 以 方差 取代 数值 ,可 能 我 们 并 不 会 获得 很 多 东西 。 不 过 ， 
正如 后 面 将 讨论 的 ,数量 遗传 方法 可 以 用 这 些 模 型 去 估计 遗传 与 环境 影响 对 表现 
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型 方差 的 相对 贡献 。 


环境 变异 


由 于 环境 效应 的 种 类 较 之 遗传 效应 的 潜在 种 类 更 杂 , 更 易 变 ,因而 不 可 能 直接 
将 这 一 项 分 解 成 各 个 组 成 部 分 。 也 就 是 说 ,如 果 我 们 发 现 遗 传 影响 ,那么 我 们 知道 347 
这 一 效应 肯定 至 少 由 一 个 基因 产生 一 一 而 且 我 们 了 解 基因 的 某 些 特性 。 

然而 ,如 果 我 们 探索 某 一 性 状 受到 的 环境 影响 ,那么 我 们 无 法 假设 存在 任何 一 
种 作用 机 制 。 不 过 行为 遗传 学 主要 用 两 种 方法 去 研究 环境 影响 。 正 如 后 面 我 们 将 
看 到 的 ,采用 双生 子 或 收养 亲属 的 以 家 族 为 基础 的 研究 使 得 环境 影响 可 以 被 分 解 
成 亲属 间 共 享 的 部 分 ( 即 , 使 得 亲属 彼此 相似 的 部 分 ) 和 非 共 享 的 部 分 ( 即 , 不 使 得 
亲属 彼此 相似 的 部 分 ) 。 这 类 分 析 不 是 建立 在 具体 的 ,测量 环境 变量 的 水 平 之 上 。 

第 二 种 方法 是 切实 地 测量 环境 具体 的 一 个 方面 (例如 ,父母 的 社会 经 济 地 位 ， 
或 者 饮食 的 营养 成 分 ) ,并 将 其 加 入 到 遗传 分 析 中 。 举 例 来 说 ,如 果 我 们 认为 某 一 
测量 环境 源 代表 的 是 该 性 状 中 斋 逢 或 于 扰 方 差 的 原因 ,那么 我 们 可 能 希望 把 该 变 
异 从 此 性 状 中 分 解 出 来 ( 即 , 把 它 处 理 成 协 变量 ) 。 又 或 者 ,我 们 可 能 认为 一 种 环境 
对 遗传 影响 的 表达 起 重要 作用 。 例 如 ,我 们 可 能 以 为 压力 能 显示 出 抑郁 倾向 的 遗 
传 弱 点 。 因 此 ,对 于 经 历 压力 的 个 体 而 言 , 可 以 预期 抑郁 显示 出 更 大 的 遗传 影响 。 
假如 这 样 的 话 , 我 们 不 想 校 准 该 环境 变量 的 效应 。 这 一 情境 被 称 为 基因 一 环境 交 
互 作用 (GXE 交互 作用 )。 按 照 数量 遗传 学 模型 ， 


P=G+E+(GXE) 


这 里 (GX E) 并 不 一 定 表示 乘法 效应 ,而 是 代表 独立 于 主 效应 的 基因 与 环境 的 所 
有 交互 作用 效应 。 


家 OE 


至 此 ,我 们 已 经 建立 了 个 体 茶 一 性 状 变异 起 源 的 一 般 遗 传 模型 。 数 量 遗 传 学 
的 一 个 重要 步 又 是 整合 遗传 基本 法 则 的 知识 扩展 模型 ,从 而 将 亲属 间 的 协 方差 包 
含 进来 。 从 概念 上 来 看 ,大 多 数 行为 遗传 学 分 析 将 有 亲缘 关系 的 个 体 间 的 表现 型 
相似 性 (测量 而 得 ) 与 其 遗传 相似 性 (从 遗传 学 中 获知 ) 进 行 对 比 。 如 果 那 些 在 遗传 
上 相关 更 紧密 的 个 体 在 某 一 测 得 的 性 状 上 也 倾向 于 更 相似 ,那么 这 种 倾向 就 是 该 
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性 状 是 可 遗传 的 证 据 一 一 该 性 状 至 少 部 分 受 基因 的 影响 。 

在 研究 家 庭 时 ,我们 不 只 对 某 一 性 状 的 方差 感 兴 趣 一 一 关注 的 焦 反 是 亲属 间 
的 协 方差 。 前 面 我 们 了 解 了 如 何 研 究 像 身高 和 体重 这 样 的 变 最 ,并 询问 它们 是 否 
彼此 有 关联 。 同 样 地 , 协 方差 和 相关 也 可 以 用 来 询问 单个 变量 是 否 在 家 庭 成 员 间 
有 关联 。 举 例 来 说 ,兄弟 和 姐妹 在 身高 上 是 否 趋 于 相似 ?如 果 我 们 测量 同胞 对 的 
身高 ,那么 就 可 以 计算 个 体 喘 高 和 其 同胞 身高 间 的 协 方 差 。 如 果 协 方差 等 于 零 , 显 
然 就 意味 着 兄弟 和 姐妹 的 身高 不 比 从 人 群 中 随机 抽取 的 任何 无 关联 的 两 个 个 体 的 
身高 更 相似 。 如 果 协 方差 大 于 零 ,那么 这 就 意味 着 身高 较 高 的 个 体 往往 有 身高 较 
襄 的 兄弟 和 姐妹 。 数 量 遗 传 学 分 析 试图 确定 那些 使 亲属 相似 的 因素 一 一 他 们 的 共 
享 天 性 或 者 共享 教养 。 


家 庭 中 的 遗传 相关 度 


个 体 每 个 基因 有 两 条 复 本 ,一 条 为 父 本 遗传 ,一 条 为 母 本 遗传 。 当 个 体 将 每 个 
基因 的 一 条 复 本 传递 给 子 代 时 , 父 本 遗传 的 基因 与 母 本 遗传 的 基因 被 传递 的 风险 
率 是 相等 的 。 从 这 两 个 明确 的 事实 ,我 们 可 以 计算 出 不 同 遗 传 相关 度 的 个 体 间 共 
享 基 因 的 期 望 比例 。 有 着 相同 亲生 父母 的 同胞 在 每 个 基因 座 上 共享 0 个 .1 个 或 2 
个 等 位 基因 。 对 常 染 色 体 基因 座 而 言 , 同胞 享有 相同 父 本 等 位 基因 的 风险 率 是 
50% (共享 的 两 种 情形 ,不 共享 的 两 种 情形 ,都 有 相等 的 概率 ) ,而 相对 地 ,享有 相同 
母 本 等 位 基因 的 风险 率 也 是 50% 。 因 此 ,同胞 有 0. 50 X 0.50 = 0. 25(25%) 的 机 
会 共享 父 本 和 母 本 等 位 基因 ;有 (1. 00 一 0. 50) X (1. 00 一 0. 50) = 0. 25(25%) 的 机 
会 不 共享 等 位 基因 ;还 有 1. 00 一 0. 25 一 0. 25 = 0. 50(50%) 的 机 会 共享 一 个 等 位 基 
因 .。 因 此 平均 或 者 说 期 望 共享 等 位 基因 是 (0X0. 25) 十 (1X0.5) 十 (2X0.25) = 1, 
因此 ,平均 情况 下 ,由 于 同胞 共享 两 个 等 位 基因 中 的 一 个 ,因而 他 们 将 共享 可 能 对 
表现 型 变异 有 潜在 贡献 的 加 性 遗传 变异 的 一 半 。 因 为 同胞 仅 有 25%% 的 机 会 共享 
两 个 等 位 基因 ,所 以 平均 情况 下 同胞 共享 表现 型 变异 可 能 有 潜在 贡献 的 显 性 遗传 
变异 的 四 分 之 一 。 

对 其 他 亲属 类 型 而 言 ,我 们 可 以 根据 方差 的 遗传 分 量 来 计算 出 他 们 的 期 望 遗 
传 相关 度 。 父 母 一 子女 正好 总 是 共享 一 个 等 位 基因 :他 们 将 共享 对 群体 存在 的 变 
寞 有 作用 的 加 性 遗传 效应 的 一 半 , 但 不 共享 显 性 遗传 效应 。 仅 有 一 位 共同 双亲 的 
半 同 胞 共享 四 分 之 一 的 加 性 遗传 方差 但 不 共享 显 性 方差 (因为 他 们 在 同一 基因 证 
上 不 可 能 从 同一 对 双亲 处 继承 到 两 个 等 位 基因 ) 。 

大 多 数 行为 遗传 学 研究 以 双生 子 为 中 心 。 从 遗传 上 来 看 ,全 同胞 和 DZ 双生 
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子 是 一 样 的 。 这 样 ,DZ 双生 子 仅 共 享 一 半 的 加 性 遗传 方差 和 四 分 之 一 的 显 性 方 
差 ,而 MZ 双生 子 共 享 所 有 的 遗传 结构 ,因此 加 性 和 显 性 遗传 方差 分 量 将 被 完全 
共享 。 

表 A. 1 总 结 了 这 些 遗 传 相关 度 系数 。 共 享 的 加 性 和 显 性 遗传 方差 对 亲属 间 
的 表现 型 相关 有 作用 。 正 如 前 面 提 到 的 ,亲属 间 相 关 直 接 估计 了 他 们 间 共 享 方差 
的 比例 。 所 以 我 们 可 以 把 家 庭 相关 看 作 是 亲属 闻 所 有 共享 方差 分 量 之 和 。 


RAL 建 传 相关 度 系数 


亲属 对 加 性 遗传 变异 共享 比例 显 性 遗传 变异 共享 比例 
父母 和 子女 (PO) 1/2 0 
> fal fg HS) 1/4 0 
全 同胞 (FS) 1/2 1/4 
异 卵 双生 子 (DZ) 1/2 1/4 
同 卵 双 生子 (MZ) 1 1 


不 过 ,大 多 数 亲 属 共 享 的 不 只 是 基因 。 遗 传 上 相关 的 个 体 比 遗传 上 不 相关 的 
个 体 更 可 能 经 历 相似 的 环境 。 如 果 一 种 环境 因素 影响 了 一 个 变量 ,那么 共享 这 一 
环境 也 会 作用 于 亲属 的 表现 型 相关 。 正 如 第 15 章 中 所 说 明 的 ,根据 它们 对 家 族 的 
影响 力 , 行 为 遗传 学 从 概念 上 将 环境 影响 划分 成 明显 不 同 的 两 类 。 由 家 族 成 员 共 
享 的 ,并 往往 使 得 成 员 在 某 一 特定 性 状 上 更 为 相似 的 环境 , 称 为 共享 环境 影响 。 与 
之 相对 , 非 共享 环境 影响 不 造成 家 族 成 员 在 某 一 给 定性 状 上 变 得 越 来 越 相 似 的 
结 采 。 

大 多 数 行为 遗传 学 分 析 关 注 三 个 方差 分 量 :加 性 遗传 ,共享 环境 和 非 共 享 
环境 。 正 如 我 们 将 看 到 的 ,这 种 三 分 法 通过 比较 双生 子 相关 为 遗传 率 估计 提 
供 了 支撑 ,而 且 它 是 更 复杂 的 模型 拟 合 分 析 所 采用 的 基础 模型 。 这 一 模型 常 
被 称 为 ACE 模型 [LA 代表 加 性 遗传 效应 ,C 代表 共同 (共享 ) 环 境 ,E 代表 非 共 
FR. 


遗传 率 


正如 第 5 章 所 说 明 的 ,遗传 率 是 表现 型 方差 中 归 因 于 基因 型 方差 的 比例 。 
遗传 率 有 两 类 :广义 遭 传 率 是 指 遗 传 方差 的 所 有 来 源 , 无 论 基因 是 否 以 加 性 方式 
起 作用 。 狭 义 遗 传 率 仅 指 由 加 性 遗传 效应 所 解释 的 表现 型 方差 的 比例 。 因 此 ， 
狭义 遗传 率 提供 的 是 某 一 性 状 “ 纯 育 ” 程 度 的 指标 一 一 父母 一 子女 期 望 相 似 度 。 
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另 一 方面 ,广义 遗传 率 提供 的 是 各 种 遗传 因素 对 群体 中 的 性 状 变异 的 作用 程度 
的 指标 。 

通过 比较 不 同类 型 的 家 族 成 员 间 的 相关 ,我 们 能 够 估计 一 种 性 状 的 遗传 率 。 
为 简便 起 见 , 我 们 假设 某 一 性 状 所 受 的 唯一 影响 是 加 性 遗传 效应 和 家 族 成 员 间 共 
吝 或 非 共 享 的 环境 效应 。 我 们 可 以 按照 他 们 共享 的 方差 分 量 来 描述 不 同类 型 亲属 
间 观 测 到 的 相关 。 例 如 ,由 定义 ,我 们 期 望 全 同胞 间 的 相关 代表 一 半 的 加 性 遗传 方 
差 和 全 部 的 共享 环境 方差 ,但 没有 非 共 享 的 环境 方差 。 正 如 前 面 提 到 的 ,加 性 遗传 
方差 在 这 种 情形 中 一 般 记 作 产 (代表 狭义 遗传 率 )。 共 享 环境 方差 记 作 e GERE 
ADRII e). AT, 


2 
TFS =% +e ; 


假设 我 们 观测 到 全 同胞 在 某 一 性 状 上 的 相关 是 . 45。 仅 依据 这 点 信息 ,我 们 尚 
不 能 计算 出 包 和 <, 因为 正如 上 面 的 方程 所 反映 的 ,同胞 共享 天 性 与 教养 。 不 过 ， 
通过 比较 不 同类 型 亲属 间 的 相关 趋向 ,我 们 能 够 估计 遗传 与 环境 效应 的 相对 大 小 。 
最 弟 见 的 研究 设计 采用 的 是 MZ 和 DZ 双生 子 配对 。 因 此 用 共享 方差 分 量 表 达 
相关 


rw =k? +e 
aa 
rz = + 


用 第 一 个 方程 减 去 第 二 个 方程 


k = 2( rv = rpz ) 


Bl), Pe ire eH MZ 和 DZ 双生 子 对 名 自 的 观测 值 相关 之 差 的 两 倍 来 计算 。 
归于 共享 环境 效应 的 方差 比例 可 以 容易 地 由 MZ 相关 与 遗传 率 的 差 (c: = me 一 
A ) 来 信 计 。 由 于 我 们 是 从 标准 化 的 相关 估计 得 到 这 两 个 方差 分 量 ,因而 及 和 
代表 的 是 方差 比例 。 我 们 感 兴 趣 的 最 后 一 个 方差 分 量 是 非 共 享 环境 方差 e, 
统计 量 当然 不 出 现在 描述 亲属 相关 的 方程 中 。 不 过 ,我 们 知道 当 它们 代表 比例 时 ， 
六 < Be’ 之 和 肯定 是 1, 这 样 


k++ =1 
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[2(mz —ræe)]+ [rw — 2G — re) +e =1 
s. rm te =l 


A e = l 一 rz 


这 一 结论 是 直观 的 :因为 MZ 双生 子 在 遗传 上 完全 相同 ,他 们 所 有 未 共享 的 方 
差 ( 即 MZ 双生 子 相 关 不 是 1 的 程度 ) 一 定 归 于 方差 的 非 共享 环境 来 产 。 

让 我 们 思考 一 个 例子 :假设 我 们 观测 到 MZ 双生 子 的 相关 为 . 64,DZ 双生 子 的 
相关 为 . 44。 将 相关 间 的 差 如 倍 , 我 们 可 以 推断 该 性 状 有 0. 4[ = 2 X (. 64 一 . 44) J 
的 遗传 率 。 也 就 是 说 ,我 们 所 抽样 的 总 体 变 异 的 40 为 归于 基因 的 加 性 效应 。 因 而 
共享 家 庭 环 境 占 方差 的 24% (e = 0. 64 一 0.4 = 0. 24); 非 共享 环境 占 36% (e = 
1—0. 64 = 0. 36), 

刚才 描述 的 结果 表明 基因 在 该 性 状 的 个 体 差异 中 起 到 显著 的 作用 ;人 与 人 之 
间 的 差异 约 一 半 归 于 遗传 ,一 半 归 于 环境 。 不 过 为 了 得 出 这 一 结论 ,我 们 提出 了 几 
个 假设 。 这 些 假设 在 模型 拆 合 中 将 被 更 充分 地 考虑 , 这 里 我 们 要 提 两 个 直接 的 假 
设 。 第 一 ,我 们 假设 显 性 对 该 性 状 不 重要 (不 提 其 他 像 上 位 性 这 样 更 复杂 的 交互 作 
用 )。 我 们 假设 所 有 遗传 效应 都 是 加 性 的 (这 也 是 为 什么 P 代表 狭义 遗传 率 ) 。 当 
这 一 假设 非 真 时 ,遗传 率 估计 就 会 有 偏 。 第 二 ,我 们 假设 MZ 和 DZ 双生 子 仅 在 遗 
传 相 关 度 上 有 不 同 。 也 就 是 说 ,在 MZ 和 DZ 的 方程 中 都 出 现 相同 的 共享 环境 项 
c。 如 果 父母 对 待 同 卵 双生 子 比 对 待 非 同 卵 双 生子 更 相似 ,那么 这 一 假设 将 导致 ， 
MZ 双生 子 的 相关 比 DZ 双生 子 更 高 。 在 可 检验 的 理论 中 ,该 假设 被 称 为 等 环境 假 
iS 5 章 )。 背 离 这 一 假设 将 高 估 遗 传 效 应 的 重要 性 。 

其 他 亲属 类 型 的 研究 也 可 以 用 来 计算 遗传 率 ,比如 ,我 们 可 以 比较 全 同胞 和 半 
同胞 的 相关 。 不 过 ,并 非 所 有 的 比较 都 能 提供 信息 。 比 较 全 同胞 的 相关 和 父母 一 
子女 的 相关 ,不 会 有 助 于 估计 遗传 率 ( 因 为 这 些 亲 属 在 共享 加 性 遗传 方差 方面 没有 
差异 )。 偏 爱 双 生子 研究 是 出 于 某 些 原 因 。 出 于 统计 学 原因 ,由 于 MZ 双生 子 共享 
的 方差 比例 更 大 ,因而 双生 子 研究 所 得 遗传 率 的 精确 性 更 高 。 另 外 , 较 之 半 同 胞 、 
或 父母 与 子女 ,双生 子 在 年 龄 ,家庭 和 社会 权力 上 匹配 得 多 。 父 母 与 子女 的 共享 环 
境 尚 解释 不 清 。 

数量 遗传 研究 还 可 以 比较 在 遗传 上 相似 但 不 共享 任何 环境 影响 的 家 庭 成 员 。 
这 一 比较 是 收养 研究 的 基础 。 最 简单 的 收养 研究 形式 是 MZ 双生 子 的 分 开 抚养 。 
由 于 分 开 抚养 的 MZ 双生 子 在 遗传 上 完全 相同 但 不 共享 任何 环境 影响 ,因而 这 一 
相关 直接 估计 了 遗传 率 。 也 就 是 说 ,如 果 不 存在 选择 性 安置 ,那么 分 开 抚 养 的 MZ 
双生 子 之 间 的 相似 倾向 性 肯定 应 该 归于 共享 基因 的 影响 。 
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模型 拟 会 


对 双生 子 相 关 的 简单 比较 能 够 探 明 遗传 影响 对 某 一 性 状 是 否 重要 。 这 是 所 有 
数量 遗传 学 分 析 必 须 探究 的 首要 问题 。 这 里 ,我 们 将 探讨 一 些 可 以 用 于 分 析 载 有 
遗传 信息 的 数据 和 探寻 其 他 更 深入 问题 的 更 加 规范 的 统计 技术 。 

模型 氨 合 方法 涉及 到 构建 一 个 描述 观测 数据 的 模型 。 数 量 遗 传 学 研究 用 来 建 
模 的 观测 数据 一 般 是 家 庭 成 员 的 方差 一 协 方差 矩阵 。 然 后 模型 会 由 按照 不 同 参数 352 
表示 的 方差 一 协 方差 矩阵 来 组 成 。 这 些 参 数 一 般 是 我 们 前 面 提 到 过 的 方差 分 量 
《加 性 遗传 等 等 )。 不 同 模型 参数 值 的 不 同 组 合 将 生成 不 同 的 方差 一 协 方差 期 望 矩 
阵 。 模 型 拟 合 的 目标 有 两 部 分 :(1) 选 择 参数 个 数 最 少 的 模型 ;(2) 生 成 尽 可 能 与 观 
测 数 据 匹配 的 期 望 值 。 正 如 我 们 将 看 到 的 ,在 模型 的 参数 个 数 与 精确 性 之 间 存 在 
一 个 决定 因素 ,利用 它 可 以 为 观测 数据 建 模 。 

如 果 我 们 原本 想 使 ACE 模型 与 MZ 和 DZ 双生 子 观测 数据 拟 合 ,那么 所 选 
择 的 使 方差 一 协 方 差 期 望 矩 阵 与 观测 矩阵 相 匹 配 的 三 个 参数 估计 值 总 是 正好 与 
我 们 先前 以 相对 直接 的 方法 计算 得 到 的 遗传 率 估计 值 . 共 享 和 非 共 享 环境 效应 
佑 计 值 相等 。 为 什么 我 们 从 不 希望 做 更 复杂 的 拟 合 模型 呢 ? 这 里 有 几 个 充分 的 
原因 :首先 ,只 有 当 ACE 模型 是 事实 的 真实 反映 时 ,这 些 计算 结果 才 有 效 。 模 型 
拟 合 允许 直接 检验 和 比较 不 同类 型 的 模型 。 模 型 拟 合 也 有 助 于 计算 围绕 参数 估 
计 值 的 置信 区 间 。 我 们 常 看 到 “hh? = 0. 35(0. 28 一 0. 42)” 之 类 的 东西 , 意 为 遗 
传 率 估计 值 为 35% ,即使 不 正好 是 35%% , 它 至 少 有 95% 的 可 能 性 在 28% 到 42% 
的 范围 内 。 为 了 改进 我 们 的 估计 以 及 探索 遗传 与 环境 效应 潜在 的 交互 作用 ,或 
寡 检 验 某 些 具体 基因 座 是 否 与 茶 一 性 状 有 关联 ,模型 拟 合 还 可 以 整合 许多 不 同 
类 型 的 家 庭 结构 ,为 多 元 数据 建 模 , 以 及 纳入 所 有 我 们 可 能 拥有 的 测量 到 的 遗传 
和 环境 信息 。 


双生 子 数据 的 模型 拟 合 


让 我 们 从 最 基本 的 着 手 。 设 想 我 们 在 双生 子 总 体 中 测量 了 某 一 性 状 。 我 们 没 
有 测量 任何 DNA ,也 没有 测量 任何 其 他 的 可 能 影响 该 性 状 的 环境 因素 。 我 们 将 数 
据 总 结 成 两 个 方差 一 协 方差 矩阵 , MZ 双生 子 对 和 DZ 双生 子 对 各 一 个 和 矩阵; 这样 
我 们 的 “观测 数据 "就 是 六 个 单 值 统计 量 : 
316。 附 录 行为 遗传 学 的 统计 方法 


Var? 

| Cov Vary” | 
Var 

| Cov Var | 


运用 我 们 先前 略 述 的 数量 遗传 学 模型 知识 ,我 们 可 以 着 手 构建 一 个 摘 述 双生 
子 的 这 两 个 方差 一 协 方差 矩阵 的 模型 。 也 就 是 说 ,我 们 假设 观 尖 性状 变异 是 归于 
加 性 遗传 、 显 性 遗传 .共享 环境 和 非 共享 环境 效应 (我 们 将 忽略 上 位 性 和 其 他 交互 
作用 ) 的 某 种 混合 。 

模型 拟 合 首先 根据 遗传 与 环境 方差 分 量 产生 一 个 家 庭 的 方差 一 协 方差 矩阵 的 
显 模型 。 回 顾 基础 遗传 模型 ,表现 型 了 ,是 加 性 遗传 效应 A 和 显 性 遗传 效应 D 的 
溪 数 。 此 外 ,我 们 再 纳入 共享 环境 效应 C 或 非 共享 环境 效应 EE。( 注 意 : 基础 模型 353 
不 做 这 一 区 分 ,因为 公式 主要 描述 无 关 个 体 的 总 体 变 异 , 即 玉 是 指 折 有 环境 效应 。) 


P=A+D+C+E 


请 回忆 单 基因 模型 的 所 有 假设 (例如 ,基因 一 环境 不 相关 ), 然 后 应 用 于 这 一 步 , 再 
根据 方差 我 们 得 到 


op = oa top Hot tot 


这 里 采用 了 模型 拟 合 符号 ,ohypycya《 读 作 “ 西 格 马 ”) 代 表 与 四 种 效应 有 关 的 方差 分 
fi. ope RMB. 

为 构建 双生 子 模型 ,我们 需要 按照 模型 的 参数 明白 地 写 出 方差 一 协 方差 矩阵 
中 的 每 个 元 素 。 我 们 已 经 按照 方差 分 量 界定 了 该 性 状 的 方差 : ch toh t+ot+or. K 
们 将 模型 中 所 有 四 个 方差 元 过 用 此 术语 表示 。 特 别提 一 下 我 们 是 为 方差 和 协 方差 
建立 模型 而 不 是 相关 ;在 模型 拟 合 中 常常 这 么 做 ,因为 它 (方差 和 协 方 差 ) 比 相关 记 
录 了 更 多 的 信息 。 参 数 oh 不 能 直接 估计 狭义 遗传 率 一 一 我 们 需要 用 加 性 遗传 方 
差分 量 除 以 忆 方 差 : 0h / (04 + oh tot +02). 

我 们 假设 方差 分 量 对 所 有 个 体 都 是 完全 相同 。 也 就 是 说 ,对 于 所 有 四 个 方差 
元 素 我 们 都 用 同一 表达 式 。 这 一 假设 意味 着 个 体 所 受到 的 基因 与 环境 作用 并 不 因 
其 是 MZ 或 DZ 双生 子 的 一 员 而 改变 。 此 外 ,还 假设 不 把 个 体 指定 1 号 双生 子 或 2 
号 双生 子 , 因 为 这 样 可 能 会 使 1 号 双生 子 的 方差 与 2 号 双生 子 的 方差 不 同 。 比 如 
说 ,如 果 先 出 生 的 双生 子 总 是 被 编码 为 1 号 双生 子 , 那 么 从 性 状 的 本 质 上 看 ,该 假 
设 可 能 得 不 到 保证 。( 这 一 问题 有 时 通过 “重复 一 输入 ”双生 子 对 来 消除 , 即 在 计算 
方差 一 协 方差 观测 和 矩阵 时 ,每 个 个 体 被 输入 两 次 ,一 次 作为 1 号 双生 子 , 一 次 作为 2 
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号 双生 子 。 当 然 ,这 一 方法 要 确保 1 号 双生 子 和 2 号 双生 子 有 均等 的 方差 。) 

双生 子 的 协 方差 项 也 是 方差 分 量 的 函数 ,如 前 所 述 , 按 照 双生 子 间 共 享 它们 的 
程度 。MZ 双生 子 共享 所 有 的 加 性 和 显 性 遗传 方差 ,以 及 共享 环境 方差 ;这些 分 量 
都 对 MZ 双生 子 间 的 协 方差 有 充分 贡献 。D2Z 双生 子 共享 二 分 之 一 的 加 性 遗传 方 
差 , 四 分 之 一 的 显 性 遗传 方差 ,所 有 的 共享 环境 方差 ,但 没有 非 共享 的 环境 方差 。 
这 些 分 量 对 DZ 双生 子 协 方差 的 贡献 是 这 些 共享 系数 的 比例 。 

因此 ,MZ 双生 子 ,方差 一 协 方差 矩阵 的 模型 为 


l oa top tot tor | 
da Hob + ot oa Hob toe +ok 


DZ 双生 子 的 模型 , 则 为 
oi toh toe tot 





A+ D+ og 。 Ghtohtobtet 
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的 数据 ,那么 这 就 是 当 我 们 多 次 重复 实验 时 期 望 观测 到 的 平均 化 的 矩阵 。 

举 一 个 例子 ,假定 有 一 种 方差 为 5 的 性 状 。 假 设 该 性 状 上 的 变异 完全 归 因 于 
同等 大 小 的 加 性 遗传 效应 和 非 共 享 环 境 效应 。 用 模型 术语 而 言 ,这 一 假设 相当 于 
说 o4 和 of 都 等 于 2.5, 而 哆 和 cz 都 等 于 0。 如 果 这 是 真实 的 ,那么 我 们 斯 刻 观 测 
到 的 MZ 和 DZ 双生 子 的 方差 一 协 方差 矩阵 是 什么 呢 ? 简单 代 人 这 些 值 , 期 望 观 
测 到 的 MZ 双生 子 和 矩阵 为 ， 


i 5 ] 
2.5 十 0 十 0 2.5 十 0 十 0 十 2.5 2.5 5 

DZ 双生 子 的 矩阵 为 ， 

os 


a 
22400840 chanel tas 5 


概 言 之 ,我 们 已 经 了 解 根 据 一 套 具 体 参 数值 如 何 得 到 双生 子 的 期 望 方差 一 协 

方差 矩阵 。 这 一 成 果 本 身 不 是 很 有 价值 。 我 们 并 不 知道 这 些 参数 的 真实 值 一 一 它 

们 正 是 我 们 试图 去 发 现 的 值 ! 通过 评价 由 许多 套 参 数值 产生 的 期 望 值 ,模型 拟 合 

帮助 我 们 估计 最 可 能 为 真 的 参数 值 。 产 生 与 观测 矩阵 最 匹配 的 期 望 矩阵 的 那 套 参 
318+ 附录 “行为 遗传 学 的 统计 方法 





效 值 被 选 作 综 佳 执 合 参数 估计 和 伪 。 它 们 代表 真实 参数 的 最 佳 估 计 值 。 由 于 模型 拟 
合 的 迭代 性 (评价 许多 套 不 同 的 参数 值 ) ,这 种 高 计算 强度 的 技术 只 能 由 计算 机 来 
完成 。 


例 子 


对 茶 一 性 状 , 假 设 我 们 分 别 观测 到 下 列 的 MZ 和 DZ 双生 子 的 方差 一 协 方差 
起 阵 ( 特 别提 一 下 ,观测 方差 相近 但 不 完全 相等 ) ， 


2. 81 

| 么 13 3.02 | 
3. 17 

| 1.54 3.06 | 


模型 拟 合 从 代 人 任何 一 套 参 数 以 生成 期 望 矩 阵 开始 。 假 设 我 们 代 人 人 of = 0.7、 

ob =0.2.0¢ = 1.2 Mok = 0. 8, 这些 值 只 代表 一 个 被 模型 拟 合 过 程 评价 和 改进 的 
“初始 推测 ”。 这 些 值 意味 着 表现 型 变异 的 24%[0.7/(0.7 十 0.2 十 1.2 十 0.8)] 归 355 
因 于 加 性 遗传 效应 。 如 果 这 些 为 真 ,那么 对 MZ 双生 子 , 我 们 期 望 观测 到 的 方差 一 
协 方差 矩阵 是 


站 | int ] 
0.7 十 0.2 十 1.2 0.7+0.2+1.240.8 2.1 2.9 


而 对 DZ 双生 子 , 则 是 
0.7+0.24+1.2+4+0.8 ni 
| S++1.2 ll | 


将 这 些 期 望 值 与 观测 值 比较 , 可 以 看 到 它们 的 数值 相近 但 不 完全 相等 。 我 们 
需要 一 种 精确 的 方法 来 确定 期 望 矩阵 和 观测 矩阵 间 拟 合 得 有 多 好 。 因 此 模型 拟 合 
可 以 继续 下 去 ,通过 改变 参数 值 来 提高 依据 模型 的 期 望 值 与 基于 样本 的 观测 值 间 
的 执 合 优 度 。 当 发 现 一 组 值 满足 拟 合 优 度 的 条 件 时 ,这 些 值 就 是 最 佳 拟 合 估计 值 ， 
并 将 被 模型 拟 合 程序 作为 “结果 ”输出 。 这 一 过 程 称 为 蝴 优 化。 如 果 评 价 每 一 套 可 
能 的 参数 值 则 十 分 低 效 。 对 于 大 多 数 模型 ,鉴于 现在 的 计算 技术 ,要 评价 每 一 套 参 
数 事实 上 几乎 是 不 可 能 的 。 相 反 地 ,最 优化 则 试图 以 一 种 智能 的 方式 去 改变 参数 ， 
有 人 把 这 一 过 程 看 作 是 “更 热 对 更 冷 (hotter-colder)” 游 戏 的 一 种 形式 ;目的 是 使 你 
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对 物体 隐藏 在 何 处 的 推测 愈加 精确 ,而 不 是 用 尽 一 切 地 搜寻 房间 的 每 一 寸 。 

在 众多 拟 合 指标 之 中 有 一 个 简单 的 指标 是 卡 方 (X , 读 作 kite PR ROMS 
度 值 。 通 过 比较 模型 内 观测 数据 的 可 能 性 如 何 ,这 一 统计 量 本 质 上 评价 的 是 期 望 
值 与 观测 值 之 差 的 大 小 。 为 说 明 模 型 是 否 为 数据 提供 了 一 个 好 的 近似 值 ,Xx 拟 合 
优 度 值 可 以 进行 正式 的 显著 性 检验 。 如 果 X 拟 合 优 度 值 低 ( 即 ,不 显著 ), 表 明 观 
MERRE ma ME. DE 值 低 不 一 定 意味 着 被 检验 的 参数 值 是 最 佳 拟 合 
估计 值 。 正 如 我 们 曾 提 到 的 ,四 个 参数 的 值 不 同 可 能 提供 一 个 更 佳 的 拟 合 ( 即 ,一 
个 更 低 的 x 拟 合 优 度 值 )。 


单 赁 我 们 可 以 写 下 一 个 模型 ,并 认为 它 是 对 影响 某 一 性 状 的 真实 过 程 的 精确 
描述 ,这 并 不 一 定 意味 着 我 们 可 以 推导 出 它 的 参数 值 。 在 先前 的 例子 中 ,我 们 无 法 
从 双生 子 数据 中 估计 四 个 参数 (加 性 和 显 性 遗传 方差 ,共享 和 非 共 享 环境 方差 )。 
简 言 之 ,我 们 对 很 少 的 信息 提出 了 太 多 的 问题 。 

思 芳 一 下 当 我 们 改变 参数 值 来 看 是 否 能 增进 模型 的 拟 合 时 发 生 了 什么 。 试 以 
ok = 0. 1. = 0. 6,08 = 1.4 Mok = 0. 8 RARER DER MZ 和 DZ 双生 子 , 我 们 
都 得 到 了 与 先前 那 套 参 数 所 得 矩阵 相同 的 期 望 方差 一 协 方差 矩阵 。 两 套 参 数 还 会 
有 完全 相同 的 拟 合 ,这 样 我 们 就 无 法 辨别 对 观测 数据 的 这 两 种 解释 。 这 一 现象 可 
以 使 模型 拟 合 变 得 非常 困难 甚至 不 可 能 进行 。 这 是 模型 不 被 带 别 的 一 个 例子 。 


ACE 模型 


有 研究 者 证 实 如 果 我 们 的 信息 仅 来 自 于 一 起 抚养 长 大 的 MZ 和 DZ MAF, 
那么 我 们 不 能 同时 间 加 性 遗传 效应 . 显 性 遗传 效应 和 共享 环境 效应 为 多 少 ,虽然 这 
里 我 们 不 采用 这 一 论证 。 

实际 上 在 上 所 有 情况 下 ,我 们 都 希望 在 模型 中 保留 非 共 享 环境 方差 分 量 。 我 们 
希望 保留 它 ,部 分 是 因为 随机 测量 误差 被 设置 成 非 共 享 环 境 效应 ,而 且 我 们 并 不 希 
望 得 到 一 个 假定 没有 测量 误差 的 模型 (不 可 能 十 分 拟 合 ) 。 那 么 最 常见 地 ,我 们 会 
建立 加 性 遗传 方差 和 共享 环境 方差 的 模型 。 正 如 前 面 提 到 的 ,这 样 一 个 模型 被 称 
为 ACE 模型 。 

如 果 我 们 有 理由 认为 显 性 遗传 方差 会 影响 某 一 性 状 ,那么 我 们 会 代 之 似 一 个 
ADE 模型 来 拟 合 。 如 果 MZ 双生 子 相关 是 DZ 双生 子 相 关 的 两 倍 还 多 ,那么 可 解 
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释 为 显 性 遗传 效应 对 该 性 状 起 了 很 大 的 作用 (这 种 解释 可 能 提示 拟 合 ADE 模型 。 

ACE 模型 (和 ADE 模型 ) 是 一 个 识别 模型 。 即 ,期 望 和 矩阵 和 观测 矩阵 间 的 最 
佳 拟 合 由 且 只 由 --- 套 参数 值 产 生 。 只 要 双生 子 的 协 方差 都 是 正 数 ,并 且 MZ 协 方 
差 不 小 于 DZ 协 方差 (这 两 个 条 件 在 生物 学 上 很 容易 被 证 明 是 合理 的 要 求 ), ACE 
模型 总 是 能 选取 最 能 说 明 观 测 值 的 那 唯一 一 套 参 数 。 

如 果 我 们 要 为 标准 分 数 建立 模型 (这 样 观测 方差 元 素 内 的 差异 不 会 降低 拟 
合 ) ,那么 在 ACE 模型 下 最 佳 拟 合 参 数 将 总 有 一 个 正好 是 零 的 邓 拟 合 优 度 。 这 样 
一 个 模型 被 称 为 所 和 模型 。 试 想 , 对 菜 一 标准 化 性 状 ( 即 , 方 差 为 1 的 性 状 ) ,我 们 
得 到 的 MZ 协 方 差 为 0.6( 当 然 , 这 也 可 看 作 是 MZ 双生 子 相 关 )、DZ 协 方 差 为 
0.4。 事 实 上 ,有 且 仅 有 一 套 ACE 模型 的 三 参数 值 将 产生 与 这 些 观测 值 完全 匹配 
的 期 望 值 。 这 样 的 话 ,就 得 到 = 0. 4.o& = 0.2 和 好 = 二 0.4. 将 这 些 代 入 模型 ,我 
们 得 到 MZ 双生 子 的 矩阵 ， 


| 0.4+0.2+0.4 - | 1.0 | 
0.4-+0. 2 0.4+0.2+0.4/ Lo6 1.0 


DZ 双生 子 的 矩阵， 
0.4 十 0.2 十 0.4 Ti | 
3-2 +0.2 0.4 十 0.2 二 0.4 | 一 Lo4 10 


其 他 任何 叹 .of Rot 值 都 不 可 能 产生 相同 的 方差 一 协 方差 期 望 和 矩阵。 这 一 特性 并 
不 意味 着 这 些 值 一 定 说 明 遗 传 与 环境 效应 的 真实 比较 一 - 当 模 型 (ACE 或 ADE 357 
或 其 他 ) 是 一 个 好 模型 时 ,它们 才 反 映 真 值 。 所 有 参数 估计 值 都 是 依赖 于 模型 :我 
们 只 能 推断 ,如 入 ACE 模型 是 一 个 好 模型 ,那么 这 一 结果 就 是 遗传 与 环境 效应 的 
比较 。 另 一 方面 ,我 们 能 够 检验 彼此 不 同 的 模型 ,以便 了 解 该 模型 是 否 是 现实 背后 
的 合理 近似 值 。 不 过 ,只 当 它 们 是 嵌 套 的 时 候 , 我 们 才能 比较 模型 。 当 且 仅 当 一 个 
模型 来 自 于 一 个 或 多 个 方差 分 景 被 限定 为 零 的 更 大 模型 时 ,前 一 个 模型 则 被 嵌 套 
干 男 一 个 模型 。 例 如 ,我 们 可 以 假设 共享 环境 对 某 一 特定 性 状 不 起 显著 作用 。 通 
过 将 共享 环境 方差 分 量 固定 为 零 以 及 将 全 模型 的 拟 合 与 此 简约 模型 的 拟 合 进行 比 
较 ,我 们 可 以 检验 假设 是 否 成 立 。 幅 套 是 很 重要 的 ,因为 它 构 成 了 对 我 们 数据 的 不 
同 模型 进行 检验 和 选择 的 基础 。 
科学 的 一 个 普遍 原则 是 俭 省 : 当 两 个 理论 同样 好 地 说 明了 观测 数据 ,我 们 总 是 
喜欢 更 简单 的 那个 理论 。 该 思想 通常 被 称 为 奥 卡 姆 剃刀 ,并 在 模型 拟 合 中 体现 得 
很 清楚 。 在 一 个 ACE 模型 下 得 到 了 遗传 和 环境 方差 分 量 , 这 时 我 们 可 能 问 是 否 可 
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以 从 该 模型 中 删 去 共享 环境 项 。 或 许 更 简单 的 AE 模型 能 为 这 些 数据 提供 一 个 相 
当 的 拟 合 ? 我们 假定 共享 环境 方差 为 零 ,而 不 是 对 其 进行 估计 (这 相当 于 将 它 忽略 
不 计 或 将 它 从 模型 中 除去 )。 因 此 , AE 模型 就 嵌 套 于 ACE 模型 。 我 们 能 够 计算 
估计 三 个 参数 来 解释 数据 的 ACE 模型 的 拟 合 优 度 ,也 能 够 计算 仅 估计 两 个 参数 来 
解释 相同 数据 的 AE 模型 的 拟 合 优 庆 。 所 有 含 更 少 参数 的 模型 拟 合 不 如 含 更 多 参 
数 的 切合 实际 的 模型 拟 合 。 问 题 在 于 是 否 拟 合 的 降低 相对 于 一 个 更 俭 省 模型 有 着 
更 少 参数 这 样 的 “优点 "而 显效 更 差 。 

在 我 们 的 例子 中 ,ACE 模型 将 估计 罗 = 0. 4.08 = 0.2 Blok 二 0.4。 正 如 我 们 
前 面 看 到 的 , 代 人 这 些 值 并 且 只 有 这 些 值 会 产生 与 观测 矩阵 完美 拟 合 的 方差 一 协 
方差 期 望 矩 阵 (因为 我 们 模拟 的 是 标准 分 数 或 相关 )。 与 之 相对 ,思考 一 下 相同 数 
据 在 AE 模 型 内 发 生 了 什么 。 表 A. 2 显示 AE 模型 不 能 够 说 明 这 组 特定 的 观测 
值 。 这 样 一 个 模型 被 称 为 不 识别 。 这 种 情形 不 一 定 是 问题 :通常 ,不 识别 模型 往往 
是 被 支持 的 。 因 为 一 个 饱和 模型 总 是 能 完美 拟 合 观测 数据 ,所 以 拟 合 优 度 实际 上 
不 意味 着 什么 。 另 一 方面 ,如 果 一 个 不 识别 模型 确实 拟 合 数据 ,那么 我 们 应 该 注 
意 一 一 模型 的 拟 合 不 仅仅 出 于 统计 需要 。 也 许 这 就 是 该 数据 的 一 个 更 好 、 更 俭 省 
的 模型 。 表 A. 2 列 出 的 是 试图 解释 观测 数据 的 两 个 参数 的 三 组 不 同 值 。 如 表 所 
示 ,AE 模型 看 起 来 似乎 不 能 与 ACE 模型 一 样 为 观测 值 建立 好 的 模型 ， 

当 我 们 运行 一 个 像 Mz 这 样 的 模型 拟 合 程序 时 ,我 们 可 以 有 条 理 地 确定 使 AE 
模型 达到 最 佳 拟 合 的 点 Mok 值 ,而 且 确 定 这 一 拟 合 是 否 较 ACE 饱和 模型 的 拟 合 
显著 更 差 。 另 外 ,我 们 还 可 以 拟 合 一 个 CE 模型 ( 它 意味 着 双生 子 闻 的 所 有 协 方差 
不 是 归 因 于 遗传 因素 ) 和 一 个 下 模型 ( 它 意味 着 无 论 如 何 双生 子 间 都 不 存在 显著 的 
协 方差 )。 表 A. 3 给 出 的 结果 显示 了 不 同 模型 的 最 优化 参数 值 


HAZ AE 模型 对 三 组 参数 值 的 拟 合 





Z K MZ DZ 
F F ae 协 方差 协 方差 
观测 什 
一 二 一 1.0 0.6 0.4 
yat 


0. 6 0. 4 1.0 0. 6 0. 3 
0.7 0.3 1.0 0.7 0. 35 
0.8 0. 2 1.0 0.8 0.4 


由 于 这 些 模型 是 不 饱和 的 ,因而 它们 不 一 定 保 证 对 数据 达到 完美 拟 合 。 调 整 358 
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一 个 参数 使 其 与 MZ 双生 子 的 协 方差 完美 拟 合 ,但 会 使 DZ 双生 子 的 协 方差 或 方 
差 的 估计 值 不 符合 要 求 ,反之 亦 然 。 这 里 我 们 看 到 AE 模型 选取 最 优化 参数 oh = 
0. 609 Al oz = 0. 382 时 ,能 十 分 精确 地 估计 方差 和 MZ 协 方差 ,不 过 DZ 的 期 望 协 
方差 大 大 背离 了 0. 4 的 观测 值 。 不 过 这 种 背离 具有 显著 性 吗 ? 最 后 两 列 给 出 了 X 
检验 值 和 相应 的 自由 度 (4 了) 。 因 为 我 们 有 六 个 观测 值 ,并 据 此 在 AE 模型 下 估计 
两 个 参数 ,所 以 说 我 们 有 6 一 2 一 4 个 自由 度 。 因 而 自由 度 代表 的 是 对 模型 简单 或 
复杂 程度 的 量 一 一 在 判断 哪个 是 最 俭 省 的 模型 时 ,我 们 需要 知道 这 一 点 。 比 如 说 ，359 
E 模型 仅 估 计 一 个 参数 ,因此 它 就 有 6 一 1 一 5 个 自由 度 。 

RAS BEWA RHS R 


MZ DZ 
参数 方差 协 方 差 协 方 差 x dj 


oA Of 
0. 609 0, 382 0. 991 0. 609 0. 304 1.91 4 


a oF 
0.5 0.5 1. 000 0. 500 0, 500 6. 75 4 


Of 
1. 000 1. 000 0. 000 0. 000 92. 47 5 


"af; ARE. 


ASG — SE fej PEL REA Fe A (AE AS BAYS : A a 
拟 合 优 度 的 差异 。 两 个 模型 间 自 由 度 的 差异 可 用 来 确定 拟 合 的 差异 是 否 显著 。 如 
果 差 异 是 显著 的 ,那么 我 们 说 在 与 全 模型 的 拟 合 优 度 比 较 时 , 钳 套 的 子 模型 未 能 为 
数据 提供 良好 的 解释 。 表 A. 3 HN’ 值 取 决 于 样本 大 小 一 一 这 些 数字 基于 150 
对 MZ 双生 子 和 150 对 DZ 双生 子 。 

ACE 模型 由 六 个 观测 值 估 计 三 个 参数 ,所 以 它 有 三 个 自由 度 ; 由 于 模型 是 饱 
和 的 ,所 以 x 总 是 0.0。 因 此 ,ACE 和 AE 模型 间 的 氢 合 差异 是 1.91 一 0 = 1.91, 
目 由 度 为 4 一 3 二 1, 在 显著 性 表 中 查 到 该 X* (AE p = 0. 05 7KSE CRE p= 0. 17) 
上 不 显著 。 如 果实 际 上 没有 作用 ,那么 p 值 小 于 0. 05 说 明 仅 由 或 然 性 出 现 观测 结 
果 的 期 望 风险 率 小 于 5%。 这 通常 作为 拒绝 虚无 假设 的 充分 证 据 , 虚 无 假设 指定 
的 是 没有 出 现 作 用 。 因 此 ,由 于 AE 模型 的 拟 合 相对 于 ACE 模型 没有 显著 降低 ， 
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所 以 这 一 结果 为 共享 环境 对 该 性 状 不 重要 ( 即 ,ct 确实 不 大 于 0. 0) 提 供 了 证 据 。 

那么 ,CE 和 EE 模 型 如 何 呢 ?同样 增加 一 个 自由 度 ,CE 模型 拟 合 的 X 值 降低 
至 | 6.75. Æ p = 0.05 水平 (p= 二 0.0093) 上 , 拟 合 的 降低 具有 显著 性 , 拟 合 优 度 的 
显著 降低 表明 加 性 遗传 效应 对 该 性 状 很 重要 ( 即 ,o% > 0.0). 不 奇怪 ,EE REUMA 
出 现 更 大 的 降低 (两 个 自由 度 下 , AX = 92. 47: p <0. 00001), 这 样 进一步 证 实 了 
显而易见 的 事实 , 即 两 种 类 型 的 双生 子 成 员 都 确实 表现 出 一 定 的 相似 性 。 


Be te ot Bf 


目前 为 止 我们 氢 述 的 模型 拟 合 与 一 种 称 为 路 径 分 析 的 统计 有 密切 关系 。 路 径 
分 析 提 供 了 可 视 的 直接 描述 和 探索 所 有 描绘 观测 数据 的 模型 的 方法 。 路 径 ,用 箭 
头号 描绘 ,反映 了 一 个 变量 在 另 一 个 变量 上 的 统计 效应 ,与 其 他 所 有 变量 无 关 一 一 
被 称 为 偏 回归 系数 。 模 型 中 的 变量 可 以 是 被 测量 的 性 状 ( 正 方形 ) 或 潜在 ( 非 测 量 
的 , 圆 形 ) 方 差分 量 。 双 生子 ACE 模型 可 以 描绘 成 图 A. 9 中 的 路 径 图 。 


1.0/0.5 1.0 





1 号 ; 2 号 
双生 子 双生 子 


图 A.9 ACE 路 径 图 。 该 路 径 图 与 ACE 模型 的 矩阵 表达 式 等 效 。 估 计 的 是 路 径 系数 (a、 
c 和 e) 而 非 方差 分 量 (被 假定 为 1)。 

六 变量 间 的 弯曲 双 稍 头号 代表 它们 间 的 协 方差。 两 个 装 变 量 A 间 的 协 方差 
连 线 上 的 1. 0/0. 5 说 明 , MZ 双生 子 之 间 协 方差 是 1.0; DZ 双生 子 之 间 协 方差 是 
0.5. Am CRE 项 间 的 协 方差 连 线 代表 先前 界定 的 双生 子 间 共享 的 这 些 方差 分 
量 ( 即 ,无 连 线 意味 着 协 方差 是 0) 。 每 个 潜 变 量 上 的 双 箭 头 环 状 线 代表 该 变量 的 
方差 。 在 先前 的 模型 拟 合 中 ,我 们 估计 的 是 这 些 潜 变 量 的 方差 , 称 它们 为 oh R 
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吐 。 在 路 径 图 中 ,我 们 将 所 有 方差 国定 为 1.0。 相 应 地 ,我 们 估计 的 是 被 标记 为 a、 
c 和 e 的 路 径 系 数 。 路 径 图 与 模型 拟 合 的 差异 大 部 分 属于 表面 :两 者 在 数学 上 是 完 360 
全 相同 的 。 

为 了 理解 路 径 图 以 及 如 何 把 它 与 我 们 所 讨论 的 模型 联系 起 来 ,我 们 需要 熟悉 
路 径 分 析 的 一 些 基 本 规则 。 两 个 变量 间 的 协 方差 由 描记 连接 两 个 变量 的 所 有 路 径 
来 表示 。 关 于 路 径 是 否 能 被 描记 及 其 方向 ,如 何 处 理 环 状 线 等 都 有 一 定 的 规则 , 不 
过 原理 很 简单 。 对 于 每 一 条 路 径 ,我 们 将 所 有 这 些 路 径 系 数 与 任何 被 描记 过 的 潜 
变量 的 方差 相 乘 。 我 们 加 和 这 些 路 径 来 求 得 期 望 协 方差 。 因 而 第 一 个 双生 子 的 方 
差 是 a( 沿 第 一 个 路 径 向 上 ) 乘 以 1.0( 潜 变量 A 的 方差 ) 再 乘 以 a( 沿 该 路 径 回 来 )， 
再 加 上 潜 变 量 CHE 的 同样 路 径 的 有 关 计 算 。 这 就 等 于 (a X 1.0 Xa) + Cc X 
1.0XO)++(eX1.0Xe) = 二 十 十 e。 所 以 我 们 写 出 模型 是 为 了 估计 路 径 系 数 ， 
而 不 是 估计 方差 分 量 。 这 一 方法 是 出 于 实际 的 考虑 (例如 , 它 意味 着 方差 的 估计 值 
总 是 正 数 ,是 路 径 系 数 的 平方 )。 双 生子 间 的 协 方差 也 以 类 似 的 方式 推导 出 来 。 当 
我 们 描记 双生 子 间 的 两 条 路 径 时 ,我 们 得 到 MZ 双生 子 的 协 方差 为 (aX1.0Xa) 十 
(cX1.0Xc), DZ 双生 子 的 协 方差 为 (a X0.5Xa) 十 (cX1.0Xc)。 即 ,MZ 双生 
FA a’ +e, DZ 双生 子 为 0. 5a: +e, 如 前 所 述 。 

这 样 我 们 就 知道 了 一 个 构建 正确 的 路 径 图 是 如 何 表示 模型 中 观测 变量 的 方 
差 一 协 方 差 (或 相关 ) 的 期 望 拒 阵 。 注 意 ,虽然 路 径 图 中 的 参数 标准 是 路 径 系数 而 
不 是 方差 分 量 , 但 是 对 于 大 部 分 基本 用 途 而 言 , 这 一 置换 只 产生 很 小 的 差别 。 所 有 
路 径 图 都 可 以 被 转化 成 一 个 模型 ,该 模型 的 方差 一 协 方差 矩阵 的 元 素 可 以 写成 代 
数 项 ,反之 亦 然 。 


多 元 分 析 


至 此 ,我 们 都 集中 在 一 次 分 析 一 种 表现 型 上 。 这 一 方法 常 被 称 为 一 元 方 361 
法 一 一 研究 的 是 一 种 性状 的 方差 的 遗传 一 环境 特性 。 不 过 ,如 果 每 个 个 体 都 用 多 
种 量度 进行 了 评估 ,那么 模型 拟 合 方法 很 容易 扩展 成 分 析 多 种 性 状 间 的 雁 方差 的 
遗传 一 环境 基础 。 例 如 ,抑郁 和 焦虑 的 相关 归 因 于 同时 影响 两 种 性 状 的 基因 ,还 是 
它 很 大 程度 上 归 因 于 对 抑 邦 和 焦虑 缘 为 风险 因素 的 环境 昵 ? 如 果 我 们 认为 两 种 性 
状 的 病因 中 ,相关 基本 上 反映 了 共享 原因 ,那么 多 元 遗传 分 析 可 以 告诉 我 们 这 些 共 
分 原因 的 一 些 特性 。 多 元 数量 遗传 学 的 发 展 是 过 去 二 十 年 间 行 为 遗传 学 中 的 最 重 
大 的 进展 之 一 。 
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多 元 遗传 分 析 的 实质 是 亲属 间 的 交叉 协 方差 分 析 。 即 ,我 们 可 以 询问 入 性状 
是 否 与 另 一 家 族 成 员 的 Y 性 状 有 关联 。 路 径 分 析 为 多 元 分 析 形象 化 提供 了 一 种 
简单 方法 。 图 A. 10 显示 的 是 两 个 量度 的 多 元 遗传 分 析 路 径 图 。 该 模型 中 新 的 参 
数 是 m ,rc 和 rE。 这 些 符号 分 别 表示 泪 伟 相关 .共享 环境 相关 和 非 共享 环境 相关 ， 
遗传 相关 为 1.0 意味 着 X 性状 上 的 所 有 加 性 遗传 效应 同样 作用 于 Y HER. 
环境 相关 为 0 意味 着 在 X 量 上 使 双生 子 更 相似 的 环境 影响 与 在 Y 量 上 使 双生 子 
更 相似 的 环境 影响 无 关 。 因 此 ,X 和 Y 间 的 表现 型 相关 可 以 分 解 为 遗传 和 环境 成 
分 。 高 遗传 相关 意味 着 ,如 果 发 现 一 种 性 状 的 一 个 基因 ,那么 该 基因 有 一 定 的 可 能 
性 也 会 影响 第 二 种 性 状 。 ) 


r,/0.5 r, Fe 





A.10 多 元 ACE 路径 图 。 该 路 径 图 表示 一 个 多 元 ACE 模型 。 通 过 描记 这 些 路 径 ， 
方差 一 协 方差 期 望 矩阵 ( 见 表 A. 4) 可 以 由 该 图 得 到 。 
多 元 分 析 可 以 为 两 个 以 上 的 变量 建 模 -一 我们 希望 包括 多 少量 就 能 包括 多 少 
量 。 就 矩阵 而 言 , 取 代 2 X 2 矩阵 ,我 们 建 的 模型 是 一 个 2n X 2n 矩阵 ,其 中 n 为 模 
型 中 变量 的 个 数 。 在 二 元 条 件 下 ,如 果 我 们 在 1 号 和 2 号 双生 子 中 标明 X 和 了 量 362 
(这 样 X 表示 1 号 双生 子 的 XX 量 ) ,那么 方差 一 协 方差 矩阵 就 是 


Var (X,) 

Cov(X,X2) Var (X,) 

Cov(X,Y,) Cov(X2Y1) Var(Y,) 
Cov(X1Y2) Cov(X2Y2) Cov(¥iY2) Var (Y2) 


这 给 了 我 们 十 分 独特 的 信息 。 沿 对 角 线 ,我 们 有 四 个 方差 一 一 每 个 双生 子 的 名 个 
量 。Cov(CX ) #0 Cov(Xays) 项 分 别 是 第 一 对 和 第 二 对 双生 子 的 X 和 Y 间 的 表 
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现 型 协 方差 。Cou(XiXz) 和 Cov“ Y ) 项 是 跨 双 生子 的 一 元 协 方差 ;最 后 两 项 
Cov(X1Y;) 和 Cov(YiX;) 是 跨 双 生子 则 跨 性 状 的 协 方差 。 

按照 前 述 的 一 元 参数 (X 量 的 三 个 参数 和 Y 量 的 三 个 参数 ) 以 及 两 种 量 间 的 遗 
传 相关 ,共享 环境 相关 、 非 共享 环境 相关 的 三 个 参数 ,可 以 写 出 与 多 元 ACE 模型 相 
对 应 的 方差 一 协 方差 期 望 矩阵 (其 中 G 是 遗传 相关 度 系 数 ; 即 ,MZ 双生 子 为 1.0， 
DZ 双生 子 0.5). HA. 4 以 表格 形式 列 出 了 这 一 起 阵 中 的 元 素 。 

R A. 4 中 的 阴影 部 分 表示 模型 的 性 状 之 间 的 部 分 , 它 看 起 来 比 实 际 的 要 更 复 
杂 。 按 照 路 径 图 ,表现 型 (个 体内 ) 性 状 之 间 的 协 方差 由 三 条 路 径 产 生 。 第 一 条 路 
径 包 括 X 量 的 加 性 遗传 路 径 (ax) 乘 以 两 种 性 状 间 的 遗传 相关 (raA) 以 及 站 量 的 加 
性 遗传 路 径 (ax) 。 共 享 环境 和 非 共 享 环 境 路 径 以 类 似 的 方式 构建 。 跨 双生 子 的 性 
状 间 的 相关 是 完全 相同 的 ,除了 不 存在 非 共 享 环境 分 量 (由 定义 可 知 ), 但 存在 能 确 
E MZ 和 DZ 双生 子 共享 加 性 遗传 方差 大 小 的 遗传 相关 度 系数 G。 解 释 非 共享 环 363 
境 相 关 要 谨慎 ; 记 住 这 一 项 意 指 家 庭 成 员 间 的 非 共 享 ,与 具体 性 状 无 关 。 家 庭 成 员 
不 共同 享有 的 所 有 环境 效应 以 及 影响 一 种 以 上 性 状 的 所 有 环境 效应 都 会 引起 这 些 
性 状 间 的 非 共享 环境 相关 。 

BAA 多 元 遗传 模型 的 方差 - 协 方 美和 矩阵 


1 号 双生 子 2 号 双生 子 ] 号 双生 子 2 号 双生 了 于 
X it XË Y it YB 
1 号 双 
F ak + cx + ek 
2 
a | Gatå atatd 
] 号 双生 子 | raaxay 于 rui Graaxay + 2 
Y it -Freexéy reexey t ee 
?号 双生 于 | Grasavt maiydreexert ytd ++ 
Y CE 十 rpexey 


遗传 相关 、 共 享 环境 相关 和 非 共 享 环 境 相关 与 一 元 遗传 率 无 关 。 即 ,两 种 性 状 
可 能 都 只 有 低 的 遗传 率 ,但 是 存在 高 的 遗传 相关 。 这 意味 着 ,虽然 只 有 几 个 效应 不 
大 的 基因 同时 影响 这 些 性 状 , 但 是 任何 一 个 影响 一 种 性 状 的 基因 都 非常 可 能 影响 
另 一 种 性 状 。 这 样 ,对 这 三 种 起 源 的 相关 的 分 析 不 仅 可 以 告诉 我 们 两 种 性 状 是 否 
是 相关 的 ,而 且 可 以 告诉 我 们 它们 为 什么 是 相关 的 。 
想象 一 下 我 们 在 MZ 和 DZ 双生 子 样本 (400 对 MZ,400 对 DZ) 中 测量 了 三 种 
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人 性状 X.Y 和 2Z。 多 元 遗传 分 析 能 告诉 我 们 多 少 这 些 性 状 间 的 关系 呢 ? 看 一 下 表 
现 型 相关 ,我 们 观测 到 每 种 性 状 与 其 他 两 种 性 状 之 间 有 着 中 等 程度 的 相关 : 


1. 00 
<30 .45 1.00 


无 疑 ,我 们 会 对 双生 子 在 这 些 测量 上 的 相关 感 兴趣 一 一 包括 一 元 双生 子 相 关 和 器 
性 状 的 双生 子 相关 。 对 MZ 双生 子 ,我 们 可 能 观测 到 


.78 
区 . 91 | 
„UG .39 .70 


而 对 DZ 双生 子 ,我 们 可 能 得 到 


. 40 
| .23 .61 | 
.04 .23 .58 


因此 对 角 线 上 的 双生 子 相关 代表 一 元 双生 子 相关 。 比 如 说 ,我 们 可 以 看 到 性 状 Y 
上 的 MZ 双生 子 间 的 相关 是 . 91。 非 对 角 线 元 素 代表 跨 双生 子 的 性 状 相关 。 例 如 ， 
DZ 双生 子 之 一 的 性 状 X 与 男 一 DZ 双生 子 的 性 状 Y 间 的 相关 是 . 23。 代 人 我 们 的 
数据 进行 正式 的 模型 拟 合 分 析 , 获得 一 元 参数 的 最 优化 估计 值 (遗传 率 . 归 于 共享 
环境 的 方差 比例 ,归于 非 共 享 环境 的 方差 比例 ), 见 表 A. 5。 

也 就 是 说 ,性 状 X 和 YY 看 来 是 高 度 可 遗传 的 。 虽然 双生 子 总 体 中 四 分 之 一 的 
变异 仍 归 因 于 遗传 因素 ,但 是 性 状 Z 看 来 是 遗传 较 弱 。 在 检验 数据 的 多 元 结构 时 ， 
发 现 了 更 令 人 感 兴趣 的 结果 。 遗 传 相关 矩阵 .共享 环境 相关 和 矩阵 和 非 共享 环境 相 
关 和 矩阵 的 最 佳 拟 合 参数 估计 值 分 别 列 在 下 面 的 矩阵 中 


1. 00 1, 00 1, 00 
| .44 1,00 | | .98 1.00 | | .10 1.00 | 
ott 8475 1700 .17 6.26 61,00 .89 .46 1,00 
遗传 相关 矩阵 «SERRE HERE 非 共享 环境 相关 和 矩阵 


这 些 相关 讲述 了 一 个 有 关 这 三 种 性 状 间 关 系 的 潜在 特点 的 趣味 故事 。 尽 管 表面 364 
EAER X、Y 和 乙 看 来 是 中 等 程度 的 相关 ,但 是 行为 遗传 学 分 析 揭示 了 潜藏 于 关 
联 背 后 的 遗传 和 环境 源 的 多 相模 式 ，。 
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性 状 Y 和 Z 间 的 遗传 相关 高 (ra =. 75), 所 以 影响 Y 的 所 有 基因 很 可 能 也 影 
响 Z, 反 之 亦 然 。 共 享 遗传 因素 对 于 两 种 性 状 间 表 现 型 相关 的 贡献 被 称 为 二 元 让 
传 襟 。 这 一 统计 量 通过 描记 作用 于 表现 型 相关 的 遗传 路 径 来 计算 :这 里 轩 ] av、 
ra CY -Z #8) Ml az. 换言之 ,二 元 遗传 率 是 两 个 一 元 遗传 率 的 平方 根 之 积 再 乘 上 
遗传 相关 。 对 于 性 状 Y 和 Z, 这 一 统计 量 等 于 V0. 60 X. 75 X V0. 23 =. 28。 如 前 
面 的 矩阵 所 示 , 性 状 Y 和 2 间 的 表现 型 相关 为 . 45。 因 此 ,超过 一 半 (62% =. 28/ 
.45) 的 性 状 Y 和 2Z 的 相关 可 以 由 共享 基因 来 解释 。 特 别提 一 下 ,我们 取 一 元 遗传 
率 的 平方 根 ,是 因为 按照 路 径 分 析 我 们 只 描记 了 向 上 的 那 次 路 径 一 一 在 计算 一 元 
遗传 率 时 ,我 们 要 沿 该 路 径 返 回 ,因此 要 将 估计 值 平 方 。 

可 应 用 同样 的 逻辑 来 计算 环境 影响 。 以 性 状 Y 和 ZZ 为 核心 ,描记 共享 和 非 共 
部 环 境 影响 的 路 径 得 到 .10( V0.31 X.26 X 0.47) 和 .07(V0.09 X.46 X 
V0.30) 的 二 元 估计 值 . 特 别提 一 下 这 些 值 加 起 来 即 为 表现 型 相关 , 正 是 期 望 的 
(. 28 +. 10 +. 07 =. 45). 

与 之 不 同 ,性 状 X 和 2Z 间 的 相关 (r =. 30) HIEES HHS ERMA: 
V0.74 X.11 X V0.23 =. 04; 只 有 YH RAIA TEA. 


表 A.5 最 佳 拟 合 单 参数 估计 值 
最 优 估计 值 (%)* 
h? cz é 
x 74 4 22 
Y 60 31 9 
Ž 23 47 30 


性 状 








h ER RIMEMET Z C ERIT Æ i e , 莫 共 享 环境 方差 。 


这 种 分 析 令 人 感 兴趣 的 地 方 在 于 , 它 能 够 揭示 两 种 可 遗传 性 状 间 潜 在 的 高 度 365 
遗传 重 倒 ,即使 是 在 表现 型 相关 近似 为 0 的 时 候 。 比如 说 ,如 果 存 在 一 个 非 共 享 坏 
境 的 负 相 关 ( 即 , 某 些 环 境 [ 家 族 成 员 间 的 非 共享 环境 ] 趋 向 于 使 个 体 的 两 种 性 状 不 
相似 ) ,那么 这 种 情况 就 会 发 生 。 

思考 一 下 下 面 这 个 例子 ,两 种 性 状 都 有 0. 50 的 一 元 遗传 率 , 而 且 没 有 共享 环 
境 影 响 ,这 样 非 共 享 环境 将 说 明 余 下 的 50% 的 方差 。 如 果 这 两 种 性 状 有 . 75 WY 
传 相 关 和 一 . 75 的 非 共享 环境 相关 ,那么 表现 型 相关 将 为 0。 表现 型 相关 是 路 径 链 
之 和 , (V0.5 X.75X V0.5) 十 (V0.5 X—. 75 X v0.5) = 0.0。 这 个 例子 说 明 琢 
现 型 相关 本 身 不 一 定 能 告诉 你 多 少 与 性 状 的 共享 起 因 有 关 的 情况 。 
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上 述 的 模型 只 是 多 元 模型 的 一 种 形式 。 不 同 的 模型 对 性 状 的 潜在 特性 做 出 的 
假设 不 同 ,用 它们 的 拟 合 来 检验 是 否 有 更 俭 省 的 解释 拟 合 数据 。 举 例 来 说 ,公共 因 
子 独 立足 径 模 型 假设 每 种 量 有 特殊 (下 标 “S”) 的 遗传 与 环境 效应 以 及 一 般 (下 标 
“C0”) 的 遗传 与 环境 效应 ,这 就 引起 了 所 有 量 间 的 相关 。 图 A. 11 展示 的 是 该 模型 
的 三 性 状 版 的 示意 路 径 图 。( 注 意 : 为 简便 起 见 ,该 路 径 图 只 表示 一 名 双生 子 一 一 
全 模型 要 有 对 两 名 双生 子 的 三 种 性 状 ,以 及 A 和 C 潜 变 量 要 有 双生 子 间 适 当 的 协 
方差 连 线 .) 一 般 因 子 位 于 该 路 径 图 的 底部 。 


he 


图 A.11 公共 因子 独立 路 径 多 元 路 径 图 。 这 是 一 名 双生 子 的 局 部 路 径 图 。A ,加 性 遗传 
效应 ; C ,共享 环 境 效应 ;E, 非 共享 环境 效应 !S( 下 标 ) ,特殊 效应 ;C( 下 标 ) ,一 般 效 应 。 

一 个 相似 但 更 严格 的 模型 ,公共 因子 共 局 路 径 模 型 ,假设 共同 遗传 与 环境 效应 
MATERE L 上 ,然后 挨个 负荷 到 模型 中 的 所 有 量 上 。 因 为 估计 的 参数 少 ,期 望 
的 方差 一 协 方差 无 法 自如 地 建立 表现 型 相关 、 双 生子 间 同 性 状 相 关 和 跨 双 生子 不 366 
同性 状 间 相 关 等 范式 的 模型 ,所 以 这 一 模型 被 认为 是 更 严格 的 。 图 A. 12 所 示 的 
就 是 这 种 模型 (同样 ,只 是 对 一 名 双生 子 ) 。 

公共 因子 独立 路 径 模 型 嵌 套 于 先前 给 出 的 更 为 一 般 的 多 元 模型 中 ;公共 因子 
共同 路 径 模 型 则 嵌 套 于 这 两 个 模型 中 。 因 此 ,可 以 彼此 对 照 地 检验 这 些 模型 ,以 了 
解 哪个 为 观测 数据 提供 了 最 俭 省 的 解释 。 特 别提 一 下 ,根据 它们 是 否 是 ACE、 
ADE、CE、AE 或 EE 模型 ,这 些 多 元 模型 也 可 以 变化 。 

多 元 模型 中 受到 较 大 关注 的 特殊 形式 是 纵向 模型 。 该 模型 合乎 在 一 段 时 期 内 
反复 测量 某 一 性 状 的 设计 (比方 说 ,5、10、15 和 20 岁 的 IQ). 这 种 模型 可 以 用 于 解 
开 一 段 时 期 内 某 一 性 状 的 连续 性 和 变化 性 起 因 ， 并 且 这 种 模型 在 研究 遗传 结构 和 
环境 的 交互 作用 中 特别 有 用 。 
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图 A. 12 ”公共 因子 共同 路 径 多 元 路 径 图 。 这 是 一 名 双生 子 的 局 部 路 径 图 。A ,加 性 遗传 效应 ; 
C, 共 享 环境 效应 ;E, 非 共享 环境 效应 ;S( 下 标 ) ,特殊 效应 ;C( 下 标 ) RRM lL BR. 


复兴 效应 


为 了 简单 (和 俭 省 ) 的 缘故 ,迄今 为 止 我 们 考虑 的 所 有 ACE 型 的 模型 对 作用 于 
性 状 的 遗传 与 环境 影响 的 特性 作出 了 各 种 各 样 的 假设 。 然 而 ,这 些 特 性 并 不 总 是 
符合 我 们 的 期 望 。 本 节 中 ,我 们 将 简要 回顾 一 些 可 以 加 入 到 遗传 与 环境 影响 的 模 
型 中 的 “复杂 性 ”。 

正如 前 面 提 到 的 ,模型 拟 合 方法 的 一 个 重要 特征 是 ,在 灵活 的 同时 , 它 趋向 于 367 
使 模型 的 假设 非常 明白 。 有 一 个 等 环境 假设 :MZ 和 DZ 双生 子 接受 同等 相似 环境 
( 见 第 5 章 )。 这 一 假设 隐 含 在 模型 中 一 一 我 们 对 MZ 和 DZ 双生 子 估 计 的 是 相同 
的 共享 环境 效应 参数 。 但 实际 上 这 一 假设 可 能 不 总 是 真 的 。 我 们 能 够 在 模型 中 说 
明 环 境 的 潜在 不 等 吗 ? 遗憾 的 是 ,我 们 没有 收集 到 更 多 的 信息 。 模 型 拟 合 方法 是 
灵活 的 ,但 是 它 不 是 万 能 的 一 一 这 个 问题 是 实验 设计 和 分 析 应 该 如 何 联合 起 来 来 
解决 此 类 问题 的 一 个 例子 。 例 如 , 有 研究 比较 了 被 误 当 作 DZ 双生 子 抚养 的 MZ 
双生 子 , 或 被 误 当 作 MZ 双生 子 抚养 的 DZ 双生 子 , 从 而 分 析 “MZ” 双 生子 是 否 在 
实际 上 受到 更 相似 的 对 待 ,如 第 5 章 中 所 说 明 的 。 
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另 一 个 至 今 仍 被 采用 的 假设 是 群体 中 的 随机 交配 。 当 发 生 非 随机 (或 选 型 ) 交 
ARTOLA 9 章 ) ,那么 配偶 间 某 一 性 状 的 基因 座 会 是 相关 的 。 这 一 非 期 望 相关 会 
导致 同胞 和 DZ 双生 子 共 享 超过 一 - 半 的 遗传 变异 ,这 种 情况 会 使 模型 中 的 估计 值 
存在 偏差 。 在 模型 拟 合 中 ,如 果 收 集 到 适当 的 亲本 信息 ,那么 选 型 交配 效应 可 以 建 
模 ( 并 因而 得 到 解释 )。 

在 任何 一 个 性 状 上 ,亲属 间 的 协 方差 可 能 源 于 许多 不 同 的 来 源 , 而 这 并 没有 被 
基础 模型 所 考虑 。 正 如 前 面 提 到 的 ,共享 起 因 并 不 是 产生 协 方差 的 唯一 过 程 。 例 
如 ,一 名 双生 子 的 表现 型 可 能 直 共 影响 另 一 名 双生 子 的 表现 型 ,因为 双生 子 中 的 另 
一 半 是 双生 环境 十 分 重要 的 部 分 。 作 为 直接 接触 一 名 双生 子 攻击 性 行为 的 结果 ， 
双生 子 对 中 有 一 名 攻击 性 的 双生 子 可 能 会 影响 攻击 性 水 平 。 这 一 效应 被 称 为 局 网 
交互 作用 。 在 多 元 分 析 情 境 中 ,同一 个 体 身 上 ,有 可 能 实际 上 是 性 状 X 引起 性 状 
Y，, 而 并 不 是 基因 或 环境 作用 于 这 两 者 。 这 些 情 况 可 以 通过 相当 标准 的 方法 来 建 
模 。 当 这 些 因 素 是 重要 的 但 在 模型 拟 合 中 被 忽略 了 时 ,它们 会 使 遗传 与 环境 影响 
的 估计 产生 偏差。 

基础 模型 可 以 被 扩展 的 另 一 种 方式 以 说 明 样 本 中 可 能 存在 的 异 质 姓 。 遗 传 
与 环境 影响 对 男孩 和 女孩 的 同一 性 状 的 影响 可 能 是 不 同 的 ,对 年 轻 人 和 老年 人 
也 是 如 此 。 遗 传 率 只 是 一 个 以 样本 为 基础 的 统计 量 :70% 的 遗传 率 意味 着 样本 
中 70%% 的 变异 可 以 用 遗传 效应 来 说 明 。 这 一 结果 可 能 是 因为 该 性 状 在 70% 的 
样本 中 是 完全 可 遗传 的 ,而 该 性 状 在 另 30%% 的 样本 中 根本 不 可 遗传 。 这 种 样本 
ARASH ——EB 30% 的 样本 存在 一 些 不 同 的 而 且 令 人 感 兴趣 的 东西 ,而 
我 们 或 许 希望 去 研究 它 。 但 迄今 为 止 我 们 所 学 的 标准 模型 拟 合 方法 会 让 研究 者 
遗忘 这 些 效应 。 

多 种 方法 可 以 用 来 揭示 异 质 性 。 比 如 说 ,可 以 把 异 质 性 的 潜在 指标 (例如 ,性 
别 或 年 龄 ) 加 入 到 模型 中 。 我 们 可 以 询问 ,遗传 率 是 随 着 年 龄 增加 的 吗 ? 或 者 我 们 
可 以 用 两 种 性 别 仅 有 一 个 参数 的 嵌 套 模型 来 检验 一 个 对 男孩 和 女孩 分 别 有 着 独立 
参数 估计 值 的 遗传 效应 模型 。 同 性 别 和 异性 别 的 DZ 双生 子 可 以 分 开 来 建 模 ,以 
此 检验 男性 和 女性 存在 量 与 质 的 差异 的 起 因 。 这 一 设计 被 称 为 性 别 一 版 制 模 型 ， 
它 能 询问 男性 和 女性 的 遗传 与 环境 效应 的 大 小 是 否 相似 。 此 外 ,不 管 效 应 的 大 小 ， 
这 种 设计 还 具有 检验 同一 基因 是 否 对 两 种 性 别 都 重要 的 潜力 。 

其 他 复杂 效应 包括 像 上 位 性 、 基 因 一 环境 交互 作用 和 基因 一 环境 相关 这 样 的 
非 加 性。 这 三 种 类 型 的 效应 在 前 述 的 单 基因 模型 部 分 中 已 界定 过 了 。 上 位 性 是 任 
何 基因 一 基因 交互 作用 ; GXE 交 互 作用 是 遗传 效应 和 环境 间 的 交互 作用 ;G-E AG 
关 发 生 在 特定 基因 与 特定 环境 有 关联 时 。 上 位 性 的 一 个 例子 是 ,想象 一 下 位 于 基 
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因 座 A 上 的 一 个 等 位 基因 只 在 该 个 体 在 基因 座 吕 上 也 有 某 个 等 位 基因 时 它 才 倾 
向 于 和 抑郁 有 关 。 基 因 一 环境 交互 作用 的 一 个 例子 是 ,位 于 基因 座 A 上 的 等 位 基 
因 可 能 只 有 对 生活 在 贫困 环境 中 的 个 体 才 有 影响 。 这 些 类 型 的 效应 使 模型 拟 合 变 
得 复杂 ,因为 它们 能 以 多 种 形式 出 现 。 标 准 双 生子 设计 无 法 确定 它们 。 如 采 MZ 
相关 高 出 DZ 相关 两 倍 多 ,就 说 明 可 能 存在 上 位 性 ,不 过 模型 实际 上 不 能 进一步 对 
这 些 效应 进行 量化 。 

虽然 模型 拟 合 通常 可 以 被 扩展 加 和 人 更 多 的 复杂 效应 ,但 是 它 通 常 不 可 能 同时 
包括 所 有 的 这 些 修正 ”。 以 已 具有 的 所 研究 的 该 性 状 的 起 因 知 识 为 基础 ,成 功 的 
方法 一 般 会 选择 必须 与 一 个 先 验 模型 拟 合 的 特殊 模型 。 

模型 拟 合 一 个 令 人 欣喜 的 进展 是 将 个 体 被 测量 的 变量 加 入 到 分 析 中 。 正 如 我 
们 将 在 最 后 一 节 回 顾 的 ,对 具体 基因 座 上 的 等 位 基因 的 测量 ,或 对 具体 环境 变量 的 
测量 ,不 仅 可 能 探测 到 具体 的 .复杂 的 和 互相 作用 的 效应 ,还 会 成 为 现代 基因 定位 
技术 的 基础 。 


极 值 分 析 


当 我 们 把 某 个 性 状 的 方差 分 解 成 归于 遗传 或 环境 效应 的 各 部 分 时 ,我 们 是 在 
分 析 该 性 状 整个 变动 范围 内 个 体 差 异 的 来 源 。 在 考察 一 种 数量 性 状 时 ,我 们 可 能 
更 感 兴趣 的 是 该 性 状 的 一 端 ,或 极 值 。 我 们 可 能 想 询问 什么 使 个 体 在 该 性 状 上 得 
高 分 ,而 不 是 询问 什么 使 个 体 在 这 一 性 状 上 有 差异 。 

思考 一 下 像 阅 读 能 力 这 样 的 特征 。 阅 读 能 力 的 低 水 平 具有 临床 价值 ;个 体 
得 分 非常 低 往 往 会 被 诊断 为 有 阅读 障碍 。 我 们 可 能 想 要 询问 的 是 什么 造成 人 们 
的 阅读 障碍 ,而 不 是 什么 影响 个 体 的 阅读 能 力 。 我 们 可 以 做 数量 分 析 , 其 中 自 变 
量 是 简单 的 是 或 否 ,它们 表明 个 体 是 否 有 阅读 障碍 ( 即 , 得 分 低 )。 如 果 采 用 了 我 
们 认为 与 阅读 障碍 有 关 的 一 种 数量 性 状 量 ( 例 如 阅读 能 力 任务 上 的 分 数 ) RAT 
可 能 希望 保留 这 一 额外 人 信息。 当然, 我 们 可 以 询问 阅读 障碍 在 病因 上 是 否 与 阅 
读 能 力 连 续 体 有 关 ,或 者 它 是 否 只 代表 一 个 独特 的 症候 群 。 在 后 一 种 情况 中 ,在 
整个 群体 中 使 个 体 在 阅读 能 力 任务 上 分 数 较 低 的 因素 与 造成 阅读 障碍 的 因素 就 
不 会 相同 。DF(DeFries-Fulker) 极 值 分 析 是 以 回归 为 基础 的 双生 子 数据 的 分 析 
方法 , 它 通 过 分 析 平 均 数 而 非 方 差 , 来 解决 这 类 问题 。 第 8 AUT DF RAS 
析 的 系统 方法 。 
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数量 性 状 基因 座 定 位 


数量 性 状 (QTLs) 的 基因 定位 是 行为 遗传 学 中 迅速 发 展 的 领域 。 由 于 为 了 定 
位 某 一 性 状 的 具体 基因 座 而 将 DNA 标记 数据 加 入 到 方差 分 量 模型 中 , 这 象征 了 
数量 和 分 子 方法 的 整合 。 这 里 我 们 将 简要 回顾 QTL 连锁 和 关联 这 两 种 互补 技术 ， 
并 看 一 下 在 采用 同胞 数据 的 模型 拟 合 框架 内 ,QTL 连锁 是 如 何 起 作用 的 ， 


连锁 和 关联 


连锁 检验 的 是 家 族 中 某 一 个 具体 基因 座 的 遗传 模式 是 否 与 性 状 相似 性 的 模式 
相关 。 另 一 方面 ,关联 检验 的 是 具体 基因 座 的 具体 等 位 基因 是 否 与 其 一 性 状 上 得 
分 的 增 减 相关 。 通 党 ,被 检验 的 不 是 被 假定 对 该 性 状 起 作用 的 基因 座 的 本 身 一 一 
被 检验 的 仅 是 被 选取 的 DNA 标记 ,因为 它们 在 群体 中 是 多 态 的 。 一 个 DNA 标记 
与 假定 QTL 间 的 染色 体 距 离 会 影响 检测 该 QTL 的 检验 效力 。 由 于 连锁 擅长 检 
测 基因 距离 的 较 远 的 大 效应 , 而 关联 擅长 检测 基因 上 距离 的 较 近 的 小 效应 ( 见 第 6 
W), 因而 认为 这 两 种 方法 是 互补 的 。 连 锁 和 关联 都 是 基于 大 量 文献 而 形成 的 优良 
技术 ,这 里 无 法 一 一 回顾 这 些 文献 。 虽 然 方差 分 量 法 不 是 这 些 方法 所 采用 的 唯一 
框架 ,但 是 它 的 灵活 性 和 推广 性 使 它 在 描述 QTL 分 析 中 大 起 作用 。 


连锁 的 方差 分 量 模型 


经 典 连锁 分 析 依 靠 的 是 少数 几 个 的 大 型 家 族 (系谱 ), 以 及 为 检验 标记 基因 座 
与 假定 并 病夫 因 座 间 的 距离 建立 模型 。 闫 病 基 大 座 一 词 (与 QTL 相对 ) 反 映 了 经 
典 连锁 主要 关心 类 似 疾病 的 二 分 性 状 基因 的 定位 。 按 照 等 位 基因 频率 和 作用 方式 
( 隐 性 或 显 性 ) ,经 典 连 锁 要 求 一 个 疾病 基因 座 的 模型 是 先 验 模型 的 具体 体现 。 这 
一 方法 对 复杂 性 状 不 是 很 适用 ,因为 如 果 我 们 预期 许 许 多 多 效应 小 的 基因 座 作用 
于 茶 一 性 状 ,那么 就 很 难 解释 清楚 任何 一 个 模型 。 连 锁 的 QTL, 或 者 等 位 基因 共 
胖 方 法 直接 检验 某 一 基因 座 上 的 等 位 基因 共享 是 否 与 性 状 相似 性 有 关 。 

QTL 连锁 常用 同胞 对 数据 来 进行 。 我 们 知道 ,一 般 情 况 下 ,同胞 对 彼此 共享 
一 半 的 等 位 基因 。 在 任何 一 个 基因 座 上 ,所 有 同胞 对 可 能 共享 0 个 ,1 个 或 者 2 个 
等 位 基因 。 如 果 某 一 检验 基因 座 与 一 个 QTL 是 连锁 的 ,那么 我 们 可 以 期 望 在 该 基 
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因 座 上 共享 较 多 等 位 基因 的 同胞 在 该 性 状 上 更 为 相似 。 如 果 我 们 测量 每 个 同胞 对 
在 每 个 检验 基因 座 上 共享 的 等 位 基因 的 个 数 ,那么 我 们 就 可 以 将 这 一 信息 加 人 到 
方差 分 量 模型 中 。 就 像 我 们 将 双生 子 分 成 MZ 和 DZ 组 并 用 公式 表示 他 们 各 目的 
方差 一 协 方差 期 望 矩阵 那样 ,我 们 以 某 一 给 定 基 因 座 上 同胞 对 共享 0 个 .1 个 或 2 
个 等 位 基因 为 基础 将 同胞 对 分 成 三 组 。 

对 于 同胞 对 ,我 们 前 面 了 解 到 我 们 无 法 将 遗传 方差 和 共享 环境 方差 分 开 , 这 是 
因为 同胞 既 共 享 遗传 又 共享 环境 。 在 下 述 的 模型 中 ,共享 方差 的 遗传 和 环境 来 源 370 
都 合并 在 一 起 记 作 s( 共 享 方差 )。 非 共享 方差 记 作 这 (而 不 是 记 作 2)。 这 两 个 方 
差分 量 与 ACE 模型 中 变量 的 写法 不 同 , 这 表明 它们 不 是 我 们 的 主要 兴趣 所 在 一 一 
在 我 们 考虑 与 检验 标记 基因 座 有 关 的 方差 分 量 的 所 有 效应 (9 ) 之 后 ,它们 就 是 残 
差 方差 分 县。 图 A. 13 展示 的 是 同胞 对 QTL 连锁 路 径 图 。 该 QTL 的 潜 变量 间 的 
协 方差 连 线 是 0/0. 5/1 ,取决 于 共享 等 位 基因 的 个 数 。 用 和 矩阵 语言 来 说 ,共享 0 个 、 
1 个 或 2 个 等 位 基因 的 同胞 对 的 三 个 方差 一 协 方差 期 望 矩阵 在 该 QTL 效应 对 协 
方差 的 贡献 方面 是 不 同 的 。 对 在 检验 基因 座 上 无 共享 等 位 基因 的 同胞 对 ， 
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对 在 检验 基因 座 上 共享 1 个 等 位 基因 的 同胞 对 ， 


0/0.5/1.0 1.0 





图 A. 13 QTL 连锁 路 径 图 。 该 路 径 图 表示 同胞 对 的 QTL 连锁 模型 ,在 每 个 检验 基因 
座 上 ,同胞 共享 0 个 .1 个 或 2 个 等 位 基因 人 ( 即 , 归 因 于 该 基因 座 的 无 性 状 方差 .半数 性 
状 方差 或 全 部 性 状 方差 )(QTL, 数 量 性 状 基 因 座 ;1S、s?z ,共享 残 差 方差 ;N、nz ERE 
残 姜 方差 ;9 ,归于 QTL 的 方差 ) 。 
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对 在 检验 基因 座 上 共享 2 个 等 位 基因 的 同胞 对 ， 
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如 果 9 的 最 佳 拟 合 信 计 值 显著 大 于 零 , 那 么 就 证 明 存 在 连锁 。 也 就 是 说 ,该 检验 371 
标记 基因 座 是 影响 该 性 状 的 基因 座 或 是 邻近 (连锁 于 ) 影 响 该 性 状 的 基因 座 。 要 定 

位 一 个 QTL, 研 究 者 一 般 会 对 每 一 个 同胞 对 的 基因 组 中 数 百 个 标记 进行 基因 分 

型 ,再 度 进行 上 述 的 分 析 。 这 种 确定 基因 的 方法 称 为 基因 组 扫描 。 


家 庭 的 QTL 关联 


QTL 关联 最 常用 的 设计 是 比较 患者 组 和 控制 组 (例如 ,阅读 障碍 先 证 者 和 匹 
配 控 制 组 ) 的 DNA 标记 的 等 位 基因 频率 。 举 例 来 说 ,如 第 8 章 所 述 ,为 脱脂 蛋白 下 
编码 的 基因 的 4 号 等 位 基因 的 频率 在 患 阿尔 菊 海 默 症 的 个 体 中 大 约 是 40% ,而 控 
制 组 大 约 是 15% 。 方 差分 量 框架 中 的 QTL 关联 分 析 寻 找 像 同胞 对 这 样 的 家 庭 内 
关联 ,而 不 是 寻找 总 体 中 个 体 间 的 关联 。 也 就 是 说 ,同胞 在 阿尔 茨 海 默 症 上 不 一 致 
的 话 ,我 们 会 期 望 患 病 的 那 名 同胞 拥有 脱脂 蛋白 E 的 编码 基因 的 4 号 等 位 基因 的 
频率 要 比 该 同胞 对 中 未 患 病 成 员 的 频率 要 高 。 

模型 拟 合 技术 可 以 用 来 检验 QTL 关联 ,这 里 我 们 就 不 作 回顾 了 。 本 附录 中 我 
们 考虑 到 的 所 有 模型 都 与 为 原始 数据 建立 方差 一 协 方差 矩阵 模型 有 关 。 不 过 ,对 
关联 的 检验 是 对 平均 数 差 异 的 检验 ,而 不 是 协 方 差 差异 的 检验 。 模 型 拟 合 是 可 以 
在 许多 不 同情 况 下 应 用 的 一 般 技术 ， 因为 我 们 所 模拟 的 "观测 数据 "是 方差 和 协 方 
差 ,同样 也 可 以 是 平均 数 或 原始 分 数 数据 。 
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术语 表 


加 性 遗传 方差 additive genetic variance “由 等 位 基因 或 基因 座 的 独立 效应 “加 起 来 "所 导致 的 个 
体 差异 。 与 之 相对 的 是 ,等 位 基因 或 基因 兰 的 效应 互相 作用 的 非 加 人 糙 遗 传 方差 。 

收养 研究 adoption studies ”对 由 收养 造成 的 生物 学 和 社会 学 家 系 进 行 分 离 , 以 此 来 评估 遗传 与 
环境 影响 的 相对 重要 性 的 一 类 研究 。 最 常用 的 策略 包括 对 比 被 收养 者 与 未 抚养 他 们 的 亲生 父 
母 的 相似 性 ,以 及 对 比 被 收养 者 与 他 们 养父 母 的 相似 性 。 也 可 以 包括 对 比 遗 传 上 有 亲缘 关系 
的 同胞 与 在 同一 家 庭 中 成 长 的 遗传 上 无 亲缘 关系 (收养 关系 ) 的 同胞 。 

收养 兄弟 姊妹 adoptive siblings ”被 同一 家 庭 收 养 并 一 起 成 长 的 遗传 上 无 亲缘 关系 的 孩子 。 

等 位 基因 allele 一 个 基因 座 上 某 一 基因 的 几 种 不 同形 式 之 一 ,例如 ,A 与 4, 。 

等 位 基因 共享 allele sharing ”两 个 同胞 (同胞 对 或 亲属 对 ) 身 上 存在 零 个 .一 个 或 两 个 父母 的 等 
位 基因 。 

等 位 基因 关联 allelic association ”等 位 基因 频率 与 表现 型 间 的 关联 。 例 如 ,阿尔 茨 海 默 尔 症 患者 
的 编码 脱脂 蛋白 下 的 基因 的 等 位 基因 4 的 频率 是 40% 左 右 , 而 未 患 此 疾病 的 控制 组 个 体 的 等 
位 基因 4 的 频率 是 15%。 

等 位 基因 频率 allelic frequency 基因 的 某 一 种 形式 的 群体 频率 。 例 如 ,PKU 等 位 基因 的 频率 是 
IKEA. 与 之 不 同 , 见 遭 传 型 频率 。) 

氨基 酸 amino acid 蛋白 质 的 20 种 构件 之 一 ,由 DNA 的 三 联 体 密码 所 规定 。 

HARM anticipation ”疾病 的 严重 程度 更 深 或 是 在 后 代 身 上 发 生 的 更 早 。 在 某 些 疾病 中 ,这 一 
现象 是 由 DNA 重复 序列 的 两 代 间 的 扩 增 引起 的 。 

选 型 交配 assortative mating” 非 随机 交配 造成 配偶 则 的 相似 性 。 选 型 交配 可 能 是 无 用 的 (“ 反 向 
的 ”) 不 过 通常 是 有 效 的 。 

组 合 assortment 自由 组 合 是 孟 德 尔 遗 传 的 第 二 定律 。 它 宣称 一 个 基因 座 的 遗传 不 受 另 一 个 基 
因 座 遗传 的 影响 。 当 同一 染色 体 上 被 遗传 的 基因 彼此 十 分 靠近 时 ,该 定律 出 现 例 外 。 这 样 的 
连锁 使 在 染色 体 上 作 图 基因 成 为 可 能 。 

常 染色 体 autosome 除 X 或 了 性 染色 体 之 外 的 所 有 染色 体 。 人 类 拥有 22 对 常 染色 体 和 1 对 性 
染色 体 。 


平衡 多 态 性 balanced polymorphism ”维持 遗传 变异 性 的 稳定 化 选择 ,例如 ,通过 选择 既 显 性 纯 合 
又 隐 性 纯 合 体 。 
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ae Ip {— 


带 (染色 体 的 ) band (chromosomal) 由 着 色 特 性 所 显示 的 染色 体 片段 。 
碱 基 对 base pair(bp) DNA 双 螺 旋 的 螺旋 梯 的 一 级 ,由 阴 嘲 叭 结合 胸腺 喀 啶 或 胞 喀 啶 结合 鸟 嗓 
险 组 成 。 


携带 者 carrier 在 特定 基因 座 上 是 杂 合 的 个 体 ,携带 一 个 正常 等 位 基因 和 一 个 突变 隐 性 等 位 基 
因 ,并 且 看 起 来 表现 型 是 正常 的 。 

IRAE centimorgan(cM) 染色体 上 遗传 距离 单位 。 如 果 一 代 中 由 于 交换 导致 的 重组 风险 率 是 
1% ,那么 两 个 基因 座 就 相距 lcM。 就 人 类 而 言 ,lcM 大 约 相当 于 1 百 万 碱 基 对 。 

染色 单 体 chromatid 染色 体 对 中 新 复制 的 染色 体 的 一 条 , 它 在 减 数 分 裂 过 程 中 能 与 来 自 同 源 染 
色 体 的 染色 单 体 交 换 。 

染色 体 chromosome 主要 由 包含 DNA 的 染色 质 构 成 的 位 于 细胞 核 的 一 种 结构 。 拉 丁 语 为 “着 
色 体 ”, 因 为 染色 体 着 色 不 同 于 细胞 的 其 他 部 分 。( 男 见 常 染 色 体 .) 

密码 子 codon ”编码 某 种 氨基 酸 或 链 末 端的 三 碱 基 对 序列 。 

一 致 性 concordance 诸如 双生 子 这 样 的 两 位 家 庭 成 员 间 某 种 特征 的 存在 。 

相关 correlation ”相似 性 指数 ,范围 从 表明 无 相似 的 . 00 到 表明 完全 相似 的 1. 00。 

交换 crossover MEH. 


发 展 遗 传 分 析 developmental genetic analysis ”对 遗传 和 环境 参数 在 发 展 过 程 中 的 变化 和 连续 性 
的 分 析 。 用 于 纵向 研究 ,评价 遗传 和 环境 对 不 同年 龄 阶段 之 间 的 变化 和 连续 性 的 影响 。 

DF 极 值 分 析 DF extremes analysis 利用 先 证 者 亲缘 的 定量 分 数 分 析 家 族 相 似 性 , 优 于 仅 对 先 
ES RAE OSH RIM EE. (524 VERMEER .) 

案 质 压力 diathesis-stress 一 种 基因 型 与 环境 的 交互 作用 , 它 使 具有 某 种 障碍 (素质 ) 的 遗传 风 
险 的 个 体 对 危险 (压力 ) 环 境 的 影响 特别 敏感 。 

二 分 性 状 dichotomous trait [gery eer. 

正 选 择 directional selection ”淘汰 某 一 等 位 基因 的 自然 选择 ,通常 淘汰 的 是 有 害 等 位 基因 ，( 亦 
REAR AEBS ALE .) 

异 卵 双生 dizygotic(DZ) 蜡 卵 双生 的 或 非 同 卵 的 双生 子 ; 字 面 意 思 是 “ 双 受 精 卯 ”。 

DNA( 脱 氧 核糖 核酸 ) DNA(deoxyribonucleic acid) ”编码 遗传 信息 的 双 股 分 子 。 两 股 由 四 种 碱 
基 通 过 氢 键 两 两 配对 结合 , 即 逐 味 叭 结合 胸腺 喀 啶 与 胞 喀 啶 结合 鸟 吸 叭 。 

DNA 标记 DNA marker DNA 本 身 的 多 态 性 ,例如 限制 性 片段 长 度 多 态 性 (RFLP) 或 简单 重复 
序列 (SSR) 多 态 性 。 

DNA 序列 DNA sequence DNA 双 螺 旋 的 一 条 单 链 上 的 碱 基 对 顺序 。 

SHE dominance 在 杂 合 情况 中 显示 的 引起 某 种 表现 型 的 等 位 基因 。 一 个 等 位 基因 的 效应 取决 
于 另 一 个 等 位 基因 。( 与 上 位 姓 相 比 ,上 位 性 是 指 不 同 基 因 座 上 的 基因 冶 的 非 加 性 效应 。》 


效应 大 小 effect size ”由 某 种 因素 造成 的 , 某 种 性 状 在 群体 中 个 体 差 异 的 比例 。 例 如 ,和 遗传 率 估 
计 了 个 体 间 遗传 差异 的 效应 大 小 。 

电泳 electrophoresis 依据 大 小 分 离 DNA 片段 的 方法 。 当 电荷 作用 于 凝 胶体 中 的 DNA 片段 
时 , 较 小 的 片段 迁移 的 更 远 。 

上 位 性 , 异 位 显 性 epistasis 不 同 基因 应 上 的 基因 间 的 非 加 性 交互 作用 。 一 个 基因 的 效应 取决 
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于 男 一 个 基因 。( 与 显 性 相 比 , 显 性 是 指 同一 基因 座 上 的 等 位 基因 间 的 非 加 性 效应 。 男 见 非 加 
性 但 传 方差 o) 

等 环境 假设 equal environments assumption ”双生 子 研 究 中 ,假设 环境 对 同 卵 与 异 卵 双生 子 是 相 
AAS. 

外 显 子 exon 被 转录 成 信使 RNA 并 被 翻译 成 蛋白 质 的 DNA 序列 。( 与 办 仿 子 相对 .) 

扩 增 的 三 联 体 重复 expanded triplet repeat 三 碱 基 对 的 重复 序列 ,例如 导致 脆性 X 的 CGG 重 
复 , 它 在 数 代 后 重复 的 数目 增加 。 


子 一 代 , 子 二 代 AF: 两 个 近 交 系 交配 后 第 一 代 和 第 二 代 的 子 代 。 

家 庭 的 familial 家 族 成 员 间 的 。 

家 庭 研究 ,家 族 研究 family study 评估 遗传 上 有 亲缘 关系 的 父母 与 子女 间 以 及 一 起 生活 的 同胞 
间 的 相似 性 。 相 似 性 可 以 归 因 于 遗传 或 共享 家 庭 环境 。 

一 等 亲 亲 属 first-degree relative MHIX , 

脆性 fragileX 当 染 色 体 被 着 色 或 被 培养 时 ,染色 体 上 出 现 的 脆性 位 点 是 断裂 点 。 脆 性 义 是 
X 染色 体 上 的 脆性 位 点 , 它 是 仅 次 于 唐 氏 综合 征 的 造成 男性 智力 迷 洪 的 第 二 大 原因 ,是 由 一 个 
扩 增 的 三 联 体重 复 引 起 的 。 

全 同胞 full siblings 拥有 共同 的 亲生 ( 生 ) 父 母 的 个 体 。 


配子 gamete 含有 染色 体 的 单 倍 体 (二 分 之 一 ) 组 的 成 熟 的 生殖 细胞 (精子 或 卵子 )。 

配子 印记 gametic imprinting WAAC. 

基因 gene 遗传 的 基本 单位 。 编 码 特定 产物 的 DNA 碱 基 序 列 。 包 括 调控 转录 的 DNA 序列 。 
( 男 见 等 位 基因 ;基因 座 .) 

基因 频率 gene frequency 可 查阅 等 位 基因 频率 或 其 因 型 频率 。 

基因 图 谱 gene map 染色体 上 的 基因 间或 遗传 标记 间 相 对 距离 的 直观 表示 。 

基因 打靶 gene targeting ”在 特定 基因 上 制造 突变 ,然后 将 它 植 人 胚胎 ， 

遗传 早 现 genetic anticipation MÆ, 

遗传 咨询 genetic counseling 告知 有 关 遗 传 风险 率 和 人 负担 的 信息 ,并 帮助 个 体 接受 这 些 信息 以 
及 帮助 他 们 作出 自己 的 行为 决定 。 

遗传 相关 度 genetic relatedness ”亲属 们 拥有 共同 基因 的 广度 或 程度 。 先 证 者 的 一 等 亲 ( 父 母 和 
同胞 ) 在 遗传 上 存在 50% 的 相似 。 先 证 者 的 二 等 亲 ( 祖 (外 祖 ) 父 母 . 寻 姨 和 朴 灸 ) 在 遗传 上 存在 
25% 的 相似 。 先 证 者 的 三 等 亲 ( 第 一 代 堂 表 见 妹 ) 在 遗传 上 存在 12. 5% 的 相似 。 

基因 组 genome 一 种 生物 的 所 有 DNA 序列 。 人 类 基因 组 包含 30 亿 DNA 碱 基 对 。 

基因 组 印记 genomic imprinting ” 某 一 基因 座 上 的 一 个 等 位 基因 的 不 同 表达 取决 于 该 等 位 基因 
是 遗传 自 母 亲 还 是 父亲 。 

基因 型 genotype 个 体 的 遗传 结构 ,或 特定 基因 座 上 的 等 位 基因 组 合 。 

基因 型 一 环境 相关 genotype-environment correlation ” 受 环境 影响 的 遗传 影响 ;与 遗传 倾向 相关 
的 经 验 。 

基因 型 一 环境 交互 作用 genotype-environment interaction ”对 环境 的 遗传 敏感 性 或 易 患 性 。 数 
量 遗 传 学 中 ,基因 型 一 环境 交互 作用 通常 限于 统计 上 的 交互 作用 ,例如 不 同 环境 中 的 不 同 遗 传 
效应 。 
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基因 型 频率 genotypic frequency 当 等 位 基因 在 个 体 身上 遗传 时 ,一 次 考虑 两 个 等 位 基因 的 频 
率 。PKU 个 体 ( 隐 性 PKU 等 位 基因 是 纯 合 的 ) 的 基因 型 频率 是 . 000 1, PKU 携带 者 (PKU 等 
位 基因 是 杂 合 的 ) 的 基因 型 频率 是 2% 。( 见 专栏 2. 2。) 


半 同 胞 half siblings 个 体 仅 有 一 位 共同 的 灯 生 ( 生 ) 父 母 。 

哈 迪 - 温 伯 格 平衡 Hardy-Weinberg equilibrium 在 不 存在 像 自然 选择 这 样 的 改变 频率 的 外 力 情 
况 下 ,等 位 基因 和 基因 型 频率 逐 代 保持 不 变 。 如 果 一 个 二 等 位 基因 处 于 蛤 迪 一 温 伯 格 平衡 中 ， 
它 的 基因 型 频率 是 p+ 2p0-+¢, FOP p 和 9g 是 两 个 等 位 基因 的 频率 。 

tS ED heritability 个 体 间 表现 型 差异 可 以 归 因 于 群体 中 遗传 差异 的 比例 。 广 义 人 遗传 
率 包 括 遗 传 方差 的 所 有 加 性 和 非 加 性 来 源 , 而 终 义 遗传 率 只 限于 加 性 遗传 方差 。 

杂种 优势 heterosis PALF. 

杂 合 性 heterozygosity 在 染色 体 对 的 两 条 染色 体 上 的 某 一 基因 座 之 上 不 同等 位 基因 的 存在 率 。 

纯 合 性 homozygosity 在 染色 体 对 的 两 条 染色 体 上 的 某 一 基因 座 之 上 相同 等 位 基因 的 存在 率 。 

杂交 优势 ,杂种 优势 hybrid vigor 在 杂交 繁殖 过 程 中 ,会 出 现 生 存 力 和 生育 率 的 增长 ,例如 当 近 
交 系 被 杂交 时 。 杂 合 性 的 增强 掩盖 了 有 害 隐 性 等 位 基因 的 作用 。 


印记 imprinting ” 见 基 因 组 印记 。 

近 交 系 研 究 inbred strain study ”比较 由 至 少 20 代 的 兄弟 与 姊妹 闻 的 交配 所 产生 的 近 交 系 。 当 
这 些 品系 是 被 饲养 在 相同 的 实验 室 环境 中 时 ,那么 这 些 品系 间 的 差异 可 以 归 因 于 它们 的 遗传 
差异 。 品 系 内 的 差异 估计 的 是 环境 影响 , 这 是 因为 品系 内 的 所 有 个 体 遗 传 上 几乎 是 完全 相 
同 的 。 

近 交 inbreeding 遗传 上 有 亲缘 关系 的 个 体 间 的 交配 。 

近 交 衰退 inbreeding depression ”在 后 续 的 近 交 过 程 中 ,会 出 现 生存 力 和 生育 率 的 降低 ,这 将 使 
得 子 代 在 所 有 基因 下 上 会 更 可 能 具有 相同 的 等 位 基因 ,从 而 会 表达 出 有 害 隐 性 性 状 。 

广泛 , 相 容 适合 度 inclusive fitness 个 体 的 生殖 适 人 台 度 加 上 在 遗传 上 由 个 体 共 享 的 亲属 适合 度 
部 分 。 

索引 病例 index case WAF o 

天 生 的 innate 进化 的 能 力 和 强制 力 ,而 非 不 受 环 境 影响 的 固定 线路 。 

本 能 instinct 天生 的 行为 倾向 。 

ASF intron ”基因 内 被 转录 成 信使 RNA 但 在 被 翻译 成 蛋白 质 前 已 被 移 按 的 DNA 序列 。 (与 
外 最 子 相 比 。) 


FRR kilobase(kb) 1000 个 DNA 碱 基 对 。 
敲 除 knock out 通过 基因 打靶 使 基因 失 活 。 


潜在 类 别 分 析 latent class analysis 将 性 状 或 症状 聚集 在 假设 的 隐 含 或 社 在 类 别 中 的 一 种 多 元 
技术 。 

FABER (RD Liability-threshold model 假设 二 分 疾病 是 归 因 于 呈正 态 分 布 的 潜在 示 传 易 患 
性 的 一 种 模型 。 只 有 当 超 过 易 患 性 的 阅 限 时 ,疾病 才 会 发 生 。 

预期 寿命 lifetime expectancy 见 乱 病 率 估计 什 。 
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连锁 linkage 染色 体 上 基因 座 的 紧密 接近 度 。 连 锁 是 未 德尔 自由 组 合 定 律 的 一 个 例外 ,这 是 因 
为 紧密 连接 的 基因 座 在 家 族 内 不 是 自由 遗传 的 。 

连锁 分 析 linkage analysis 测定 DNA 标记 与 性 状 间 的 连锁 的 一 种 技术 ,用 于 为 染色 体 作 图 基 
因 。( 男 见 DNA frid EM ve rir.) 

基因 座 locus (plural, loci) 染色 体 上 一 明确 基因 的 位 点 。 拉 丁 语 为 “地 方 ”。 

对 数 优势 比 , LOD 记分 LOD score 风险 率 的 对 数 , 说 明 两 个 基因 座 连 锁 与 否 的 统计 学 术语 。 
LOD 记分 大 于 等 于 十 3, 一 般 认为 显示 了 连锁 ,向 LOD 记分 为 一 2 则 排除 了 连锁 。 


图 距 单位 map unit 见 厘 摩 。 

定位 mapping DNA 标记 对 染色 体 和 对 染色 体 的 特定 区 域 的 连锁 。 

BAIR meiosis ”配子 形成 过 程 中 发 生 的 细胞 分 裂 , 造 成 染色 体 数目 的 减 半 , 从 而 使 每 个 配子 
仅 含有 每 一 染色 体 对 中 的 一 条 。 

信使 RNA messenger RNACmRNA)》 离开 细胞 核 , 在 细胞 体内 作为 蛋白 质 合 成 的 模板 的 过 
程 RNA, 

有 丝 分 裂 mitosis ”发 生 在 体 细胞 中 的 细胞 分 裂 ,此 间 细 胞 对 自身 和 自身 的 DNA 进行 复制 。 

模型 拟 合 model fitting ”数量 遗传 学 中 ,检验 遗传 与 环境 相关 度 模型 和 观测 数据 之 间 的 拟 合 优 
度 的 一 种 方法 。 可 以 比较 不 同 的 模型 ,并 用 最 优 拟 合 模型 去 估计 遗传 与 环境 参数 。 

分 子 遗 传 学 molecular genetics 在 DNA 水 平 上 研究 特定 基因 的 效应 。 相 较 于 研究 遗传 与 环境 
AED RHA ES . 

单 卵 双生 monozygotic(MZ) [ASPET ; FH RB AS HON”. 

RAAT morbidity risk estimate ”发 生 率 数值 ,是 将 受 疾病 侵 效 的 风险 估计 值 。 

FEAR multiple-gene trait WIAA MER. 

多 元 遗传 分 析 multivariate genetic analysis ”性 状 之 间 协 方差 的 数量 遗传 分 析 。 

突变 mutation DNA 碱 基 对 序列 中 的 可 遗传 的 改变 。 


自然 选择 natural selection 进化 的 驱动 力 ,个 体 的 等 位 基因 是 以 他 们 生存 和 繁衍 后 代 的 相对 数 
量 为 基础 传播 的 。 

非 加 性 遗传 方差 nonadditive genetic variance ” 归 因 于 等 位 基因 ( 显 性 ) 或 基因 应 (上 位 性 ) 与 其 他 
等 位 基因 或 基因 座 交 互 作用 的 个 体 差异 。( 与 之 不 同 , 见 加 糙 滥 传 方差 。) 

不 分 离 nondisjunction 减 数 分 裂 过 程 中 ,染色 体 对 的 两 条 染色 体 不 均匀 的 分 裂 。 

非 共 享 环 境 nonshared environment 造成 家 族 成 员 问 差异 的 环境 影响 。 

细胞 核 nucleus ”细胞 含有 染色 体 的 部 分 。 


系谱 pedigree 家谱。 图 解 描绘 一 个 家 族 的 家 系 史 , 特 别 显 示 了 家 族 成 员 中 独特 条 件 的 遗传 。 
表现 型 phenotype ”由 基因 型 与 环境 的 组 合 效 应 所 造就 的 个 体 观 测 特征 。 

基因 多 效 性 pleiotropy 基因 的 多 重 效应 。 

多 基因 性 状 polygenic trait ”一 种 性 状 受到 许多 基因 的 影响 。 

聚合 酶 链 式 反应 polymerase chain reaction(PCR) 一 种 扩 增 精确 DNA 序列 的 方法 。 

多 态 性 polymorphism ”一 个 基因 座 有 两 个 或 多 个 等 位 基因 。 希 腊 语 为 “多 样 形式 ”。 

群体 遗传 学 population genetics ”研究 群体 中 等 位 基因 与 基因 型 频率 ,以 及 研究 改变 这 些 频 率 的 
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外 力 ,诸如 自然 选择 。 

前 突变 premutation ”卵子 或 精子 产生 过 程 中 带 有 不 稳定 的 扩 增 的 重复 个 数 ( 脆 性 X 的 重复 个 数 
多 达 200 4). 

先 证 者 proband 索引 病例 ,从 他 开始 确定 家 族 其 他 成 员 的 病 。 


定性 疾病 qualitative disorder ”一 种 有 或 无 性 状 , 通 常 是 特征 简 述 。 

数量 特征 quantitative dimension ”群体 中 呈 连 续 分 布 的 心理 和 生理 特征 ,例如 一 般 认 知 能 力 、 身 
高 .血压 。 

数量 遗传 学 quantitative genetics ”关于 多 基因 影响 与 环境 变异 一 起 所 导致 的 袁 现 型 的 数量 ( 连 
续 ) 分 布 的 学 说 。 数 最 遗传 方法 (诸如 针对 人 类 研究 的 双生 与 收养 方法 ,和 针对 非 人 类 的 近 交 
系 与 选择 方法 ) 估 计 群 体 中 遗传 与 环境 对 表现 型 方差 的 贡献 。 

数量 性 状 基因 座 quantitative trait loci(QTL) 多 基因 系统 中 不 同 效 应 大 小 的 基因 对 表现 型 的 数 
FE GES) FEA TR 


隐 性 recessive 只 有 当 存 在 于 纯 合 状态 时 才 产 生 某 种 表现 型 的 等 位 基因 。 

重组 近 交 系 recombinant inbred strains ”由 两 个 始祖 近 交 系 初始 杂交 所 得 的 兄弟 一 姊妹 交配 衍 
生 的 近 交 系 。 之 所 以 称 为 重组 ,是 因为 在 第 二 代 子 代 及 其 后 的 世代 中 ,来 自 始 祖 系 的 染色 体 发 
生 了 部 件 的 重组 和 互 换 。 用 于 作 图 基因 。 

重组 recombination 减 数 分 裂 过 程 中 ,染色 体 通过 交换 染色 单 体 互 换 部 件 。 

PRAIAS restriction enzyme ”识别 特定 的 DNA 短 序列 ,并 在 该 位 点 上 切除 DNA. 

限制 性 片段 长 度 多 态 性 restriction fragment length polymorphism(RFLP) ”由 有 或 无 某 种 DNA 
序列 (限制 位 点 ) 来 辨别 的 DNA 标记 , 它 由 特定 限制 酶 所 识别 并 在 该 位 点 切除 该 DNA。 在 
DNA 被 特定 限制 酶 消化 后 ,依据 所 产生 的 DNA 片段 的 长 度 的 不 同 来 识别 这 些 位 点 。 


二 等 杂 亲 属 second-degree relative HREH . 

分 离 segregation ”在 遗传 过 程 中 ,同一 基因 座 上 两 个 分 别 来 自 父 本 与 母 本 的 等 位 基因 分 离 的 过 
程 。 孟 德尔 的 分 离 定 律 是 他 的 第 一 遗传 定律 。 

选择 研究 selection study 历经 数 代 繁 殖 的 某 种 表现 型 ,通过 选择 在 该 表现 型 上 得 高 分 的 亲本 进 
行 交 配 , 并 评估 它们 的 子 代 来 确定 对 选择 的 反应 。 双 向 选择 研究 还 在 另 一 个 方向 上 选择 , 亦 即 
选择 得 低 分 的 亲本 。 

选择 性 安置 selective placement ”将 孩子 安排 给 与 其 亲生 父母 条 件 相似 的 养父 母 家 庭 收 养 。 

性 染色 体 sex chromosome MAZEE. 

性 连锁 性 状 sex-linked trait 见 X ZERTHELR, 

共享 环境 shared environment 造成 家 族 成 员 间 相似 的 环境 因素 。 

简单 重复 序列 simple sequence repeats(SSR) ”包含 重复 若干 次 的 两 个 .三 个 或 四 个 DNA 碱 基 ， 
并 且 因 末 知 原因 遍布 于 基因 组 中 的 DNA 标记 。CA( 胞 喀 啶 连 着 腺 枝 叭 ) 是 最 常见 的 二 一 碱 基 
(二 核 甘酸 ) 重 复 。 

社会 生物 学 sociobiology 关注 相 容 适合 度 和 亲属 选择 的 扩展 的 进化 论 。 

体 细胞 somatic cells 除 配子 以 外 身体 中 的 所 有 细胞 。 

稳定 [化 ] 选 择 stabilizing selection 保持 群体 中 的 遗传 变异 的 选择 ,例如 选择 表现 型 的 中 间 值 。 
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同 线性 synteny 相同 染色 体 上 的 基因 座 。 同 线性 同 源 性 是 指 不 同 物种 的 染色 体 区 域 上 有 相似 
顺序 的 基因 座 。 


三 等 亲 亲 属 third-degree relative ” 见 诸 传 相关 度 。 

转录 transcription ”从 细胞 核 的 DNA 中 合成 RNA 分 子 。 

转基因 transgenic 含有 外 来 DNA。 例 如 ,为 了 敲 除 基因 的 机 能 ,可 以 采用 基因 打靶 将 基因 替换 
成 非 机 能 替代 物 。 

翻译 translation 以 编码 在 信使 RNA 中 的 信息 为 基础 将 氨基 酸 组 装 到 肽 链 上 。 发 生 在 细胞 质 
中 的 核糖 体 上 。 

三 联 体 密码 triplet code WRT. 

三 联 体重 复 triplet repeat 见 扩 增 的 三 联 体重 复 。 

三 体 性 trisomy ”由 于 不 分 离 造成 的 其 一 染色 体 具 有 三 条 复 本 。 

双生 子 研 究 twin study ”比较 同 卵 与 异 卵 双 生子 的 相似 性 来 估计 方差 的 遗传 与 环境 分 最。 


可 变 表达 variable expression ”单一 遗传 效应 在 不 同 个 体 上 可 能 会 造成 变异 的 表现 。 
X 连锁 性 状 X-linked trait 受 义 染色 体 上 的 基因 烹调 控 的 表现 型 。 


合子 zygote ”由 精子 与 卵子 (卵细胞 ) 结 合 形成 的 细胞 ,或 称 受精 卵 。 
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相 大 网 址 


Associations 
Statement from the American Society of Human Genetics on 
the bright future of behavioral genetics. 
http://www, faseb, org/genetics/ashg/policy/pol-28. 
htm 


The Behavior Genetics Association 
http://www. bga. org/ 


The International Society for Twin Studies is an internation- 
al, multidisciplinary scientific organization whose purpose 
is to further research and public education in all fields 
related to twins and twin studies, Its Web site is linked to 
the society's journal Twin Research. 
http: // www. ists. qimr. edu, au/ 


The International Society of Psychiatric Genctics is a world- 


wide organization that aims to promote and facilitate 
research in the genetics of psychiatric disorders, substance 
use disorders, and allied traits. 

http://www. ispg. net/ 


The National Society of Genetic Counselors aims to promote 
genetic counseling as a recognized and integral part of health 
care delivery, education, research, and public policy. 
http://www. nsgc org/ 


Resources 

Behavioral Genetic Interactive Modules based on appendix to 
this text. 
http: //statgen. iop. kel. ac. uk/bgim 


Good general background information with relevant up-to- 
the-minute news stories and commentary on research on 
the brain. 
http://www. brain. com 


dbSNP database is a central repository for both single base 
nucleotide subsitutions and short deletion and insertion 
polymorphisms. The data in dbSNP are integrated with 
other NCBI genomic data. 
http, //www, nchi, nim. nih, gov/SNP/ 


The Genome Database can be used to search for DNA se- 
quences, citations and people. 


http; //gdbwww. gdb. org 


The Jackson Laboratory. Mouse Genome Informatics, is an 
excellent resource for mouse genetics, 
http://www., informatics. jax. org/ 


National Center for Biotechnology Information: Online Men- 
delian Inheritance in Man. This database is a catalog of 
human genes and genetic disorders. The database contains 
textual information, pictures, and reference material. 


http://www. ncbi nlm, nih. gov/omim 


NIH Science provides the latest information on animal mod- 
els used in genctic research, 
http://www, nih. gov/science/ models 


Other 

The Gene Almanac includes an animated primer on the basics 
of DNA, genes, and heredity, as well as links to the Cold 
Spring Harbor Laboratory Eugenics Archive and other re- 
lated inforrnation. 
http: //vector/cshl. org/ 


Recent news about behavioral genetics, 
http; //taxa. psyc. missouri. edu/bgnews/ 
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主 题 


能 力 . 见 认 知 能 力 ; 学 业 成 就 。 
abilities; School achievement, 
ACE 模型 ACE model, 356 - 359 
成 就 。 见 学 业 成 就 。 Achievement. See School achieve- 

ment, f 
活动 水 平 Activity level. See Personality. 
成 部 Addictions, 264- 272 
加 性 遗传 值 Additive genetic value, 343 ~ 344 
Mit Additive genetic variance, 345- 352 
收养 设计 Adoption designs, 37,72-75,78-79 
HEC FEA RAE adoptees’ family method, 76,212 
被 收养 者 研究 法 “adoptees” study method, 211-212 
出 生前 环境 prenatal environment, 78 
代表 性 representativeness, 78 
选择 性 安 普 selective placement, 79 
老龄 化 Aging, 274-277 
MS. eR BE Alcoholism, 264 - 271 
等 位 基因 ,定义 Allele, defined, 8 
等 位 基因 共享 Allele sharing, 369 
等 位 基因 关联 。 亿 关联 。 Allelic association, See Associa- 
tion, 
ERAR E. JR. Alzheimer’s disease. See De- 
mentia, 
氨基 酸 Amino acids, 43 - 47 
羊膜 穿刺 术 Amniocentesis, 25 
安 工 最 综合 征 Angelman syndrome, 27,141 
神经 性 厌食 症 Anorexia nervosa, 225 
Sal, Mite. Anticipation, See Genetic anticipa- 
tion, 
F232 DNA Antisense DNA, 127 
反 社 会 行为 ”Antisocial behavior, 229 
AE ABTI Antisocial personality disorder, 250 一 253 
焦虑 障碍 Anxiety disorders, 222 - 226 
Ge RTA Aplysia, 121 
关联 Association, 95,106 - 110,369 
选 型 交配 Assortative mating, 246,287 


Abilities, See Cognitive 
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R25 Attachment, 244 

注意 力 缺 陷 多 动 症 Attention deficit hyperactivity disorder 
(ADHD), 1,109- 110,227 ~ 229 

态度 Attitudes, 246 - 247 

孤独 证 Autism, 1,226 - 227 

常 染色 体 ”Autosome, 55 

meee. 见 学 习 Avoidance learning. See Learning. 


Hrg Bacteria, 95 

(ESE) The Beak of the Finch, 282 

T EZ H Behavioral Genetic Interactive Mod- 
ules, 328 

行为 抑制 ”Behavioral inhibition. See Personality. 

THEM Behaviorism, 4 

《 钟 形 曲 线 》 The Bell Curve, 158,165 

生物 统计 学 家 Biometricians, 33 

双 相 障碍 。 见 情绪 障碍 Bipolar disorders, See Mood dis- 
orders. 

出 生 次 序 Birth order, 302 

ig ARERI Borderline personality disorder, 225 

Wata AE Bulimia nervosa, 225 


SSASKAFLEA Caenorhabditis elegans, 95 
候选 基因 ”Candidate genes, 109-110 
ine EASE Cardiovascular risk, 273 - 274 
携带 者 Carriers, 7,12 - 13,22 
E Centimorgan, 17 
儿童 期 障碍 Childhood disorders, 226 - 230 
“EFF Chi-square, 355 
绒毛 膜 Chorion, 81 
染 鱼 单 体 Chromatid, 16 
染色 体 Chromosomes, 14- 17,20- 25,55 - 59 
Fee abnormalities, 58 - 59 
常 染色 体 autosomes, 55 
(Htl banding patterns, 56 
Gzeky centromere, 56 





分 类 classification, 56 - 57 
SM definition, 14,55 -59 
利 智力 迟钝 ”and mental retardation, 141 -~ 145 
微 缺 失 ”microdeletions, 142 
性 别 sex, 55,143 - 144 
XBL Circadian rhythms, 118 - 120 
认 知 能 力 Cognitive abilities, 156 - 183 
收养 研究 adoption studies, 166- 169,173 - 179,188 - 190 
和 选 型 交配 and assortative mating，169 - 170 
各 发展 and development, 173- 179 
一 般 认 知 能 力 general cognitive ability, 30- 31,74- 75 
屋 级 模型 ”hierarchial model, 156 - 158 
测定 基因 identifying genes, 179 - 181,201 - 202 
HLE and inbreeding, 171 - 172 
RIEMER and nonadditive genetic variance, 
170 - 172 
FFERR specifics 184 - 203 
双生 子 研 究 twin studies, 166 - 169,173 - 179,187 - 188 
认 知 障碍 Cognitive disabilities，132 - 155 
科罗拉多 收养 计划 ”Colorado Adoption Project, 83,173 - 
174,189 - 190,311 ~ 313 
色盲 ”Color blindness, 20- 21 
组 合 设 计 Combination designs, 82 - 84 
交流 障碍 。 Communication disorders, 148 - 149 
鞭 病 。 必 多 元 分 析 Comorbidity. See Multivariate analy- 
sis, 
一 致 性 Concordance, 86 
品行 障碍 。 Conduct disorder, 228 - 229 
Conscientiousness. See Personality, 
相关 和 转 征 ,多 多 元 分 析 Correlated characters. See Multi- 
variate analysis, 
相关 Correlation, 30,337 - 339 
Co-twin control method, 210 
HA Covariance, 333 - 336 
创造 性 ”Creativity，190 
犯罪 行为 “Criminal behavior, 250 - 253 
交叉 抚育 Cross fostering, 71 


决策 时 间 。 风 信息 加 工 。 Decision time. See Information 
processing. 

自由 度 Degrees of freedom, 358 - 359 

痴呆 Dementia, 2,149,152 -154 

抑郁 障碍 。 Depressive disorders. See Mood disorders. 

《男性 的 血统 和 性 关系 选择 》 The Descent of Man and Se- 
lection in Relation to Sex, 283 

RRR AEF Development, 251, 320 - 321 

DF 极 值 分 析 DF extreme analysis, 39, 146 - 148, 150 - 
151,368 

双 列 设计 Diallel design, 70-71 

精神 病理 学 的 素质 一 压力 模型 ”Diathesis-stress model of 
psychopathology, 316 
Disruptive behavior disorder, 227 - 229 


DNA, hie FURS DNA, 41 - 60 


DNA 芯片 DNA chips, 49,54,127,180 

DNA 标记 。 和 于 DNA, 标 记 。 DNA markers. See Markers, 
DNA, 

DNA 汇集 DNA pooling. 110,180 - 181 

K Dogs, 62-64 


mt Dominance, 7 - 8,112,343 - 344 

BtReZ24GE Down syndrome. 2.23 - 25,142- 143 

Rte Drosophila, 17,94 - 95,96 - 97,118 - 121 
ORAS FAWN > DSM-K 132 

杜 兴 肌 营 养 不 良 “Duchenne's muscular dystrophy, 138 
诵读 困难 .型 阅读 障碍 Dyslexia. See Reading disability. 


进食 障碍 Eating disorders, 225 

Hiék Electrophoresis, 52 

基本 认 知 任务 。 见 信息 加 工 Elementary cognitive tasks. 
See Information processing, 

突现 Emergenesis, 172 

情绪 行为 。 见 开放 场 行为 ,人 格 Emotional behavior, See 
Open-field behavior; Personality. 

AR Empathy, 244 

内 生 表 现 型 Endophenotype, 214 - 215 

WR Enuresis, 229 

ii. SE ARRP: AERA E EE 
环境 ;共享 环境 。 Environment. See also Genotype-en- 
vironment correlation; Genotype-environment interaction; 
Nonshared environment; Shared environment. 
jE defined, 91,297 
遗传 and genetics, 296 - 318 

上 位 性 、. 异 位 最 性 Epistasis, 345 

等 环境 假设 Equal environments assumption, 80 ~ 82 

平等 Equality, 91 ~ 92,324 

伦理 问题 Ethical issues, 113,182,324 - 325 

APPR Ethnic differences, 89,165,186 

进化 : Evolution: 

达尔 文 进 化 论 “Darwin's theory, 279 ~ 283 

自然 选择 natural selection, 282 - 283 

社会 生物 学 ”sociobiology, 284 - 285 

进化 心理 学 ”Evolutionary psychology, 287 - 294 

外 显 子 Exon, 45 

Pihi Expanded repeat, 25- 26 

外 倾 Extraversion. See Personality, 

极 值 分 析 Extreme analysis, 39,146 - 148,150 - 151 


子 一 代 , 子 二 代 RA. F;, 10-11 

双生 子 家 庭 法 “Families-of-twins method, 84 

前 脑 ”Forebrain, 117 

fiat: X Fragile X, 3,26,136- 137 

功能 基因 组 学 ”Functional genomics, 116,128 - 130 


配子 Gametes, 57 
配子 印记 。 风 基因 组 印记 。 Gametic imprinting, See Ge- 
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nomic imprinting. 
Genain PUR Genain quadruplets, 209 ~ 210 
广泛 性 焦虑 障碍 Generalized anxiety disorder, 222 
基因 Genes: 
化 学 性 质 chemical nature, 4] - 47 
定义 definition, 8 
调节 regulation, 47 - 49 
基因 打 夺 ”Gene targeting, 122 - 126,139 - 140,154,256 
HERI Genetic anticipation, 26 
ifr Genetic code, 46 
遗传 咨询 Genetic counseling. 111 
WEIK Genetic relatedness, 348 - 349 
《心理 障碍 入 传 学 》 Genetics of Mental Disorders, 207 
基因 组 印记 Genomic imprinting, 26 ~ 27 
基因 型 ,定义 ”Genotype, defined, 8 
基因 型 一 环境 相关 Genotype-environment correlation, 
306 -314 
探测 的 方法 methods to detect, 310 - 313 
三 种 类 型 three types, 309 - 310 
基因 型 一 环境 互 作 Genotypeenvironment interaction, 
314 -316 
WAWE Genotypic value, 343 
群体 遗传 率 。 E DF 极 值 分 析 Group heritability. See DF 


extreme analysis. 


哈 迪 一 温 伯 格 平衡 ”Hardy-Weinberg equilibrium, 13 


有 页 威 资 家 庭 认 知 研究 Hawaii-Family Study of Cognition, 


184 - 187 
健康 心理 学 ”Health psychology, 258 - 278 
《遗传 的 天 才 》 Heredity Genius, 158,162 - 163 
WHE. HIG Heritability, 85 - 92,349 - 351 
广义 broad-sense, 349 
REFE interpretation, 87 - 91 
狭义 narrow-sense, 349 
RGF Retk Heterozygote, 13,34.342 
同 源 [异形 ] 框 基因 Homeobox genes, 48 
同性 恋 Homosexuality, 245,255 
纯 合 子 , 纯 合 体 Homozygote, 13,34,342 
医院 , 贝 士 伦 皇 家 葛 茨 利 Hospitals, Bethlem and Royal 
Maudsley, 206 - 207 
人 类 基因 组 计划 ”Human Genome Project, 46,103 
SLEMQM RS Huntington's disease, 6,8-9,17 - 18,25, 
104 ~ 105 
杂种 优势 ”Hybrid vigor, 287 
多 动 ”Hyperactivity，227 - 229 
高 度 紧张 。 匈 注意 缺陷 之 多 动 症 Hypertension。，See At- 


tention-deficithyperactivity disorder, 


《国际 疾病 分 类 一 10》 ICD-10, 132 

近 交 系 Inbred strains, 68 - 72,160 - 164 
近 交 Inbreeding, 171-172 

WHR Inbreeding depression, 286 
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ZSAE Inclusive fitness, 283 

HARHAA Æ Independent assortment, law of, 14 

SUME Information processing，192 - 198 

本 能 Instincts, 288 - 289 

智力 。 匈 认 知 能 力 Intelligence. See Cognitive abilities. 

兴趣 Interests, 246 - 247 

内 含 子 Intron, 45,48 

智商 。 岂 (一般) 认 知 能 力 ” IQ, See Cognitive abilities, 
general. 


LEHR Job satisfaction, 247 


青少年 犯罪 “Juvenile delinquency, 228 - 229 


Flex Kin selection, 283 
“Rie JEP. RFE. “Knock-out” genes, See Gene 
targeting. 


4S. AMASEI] Language. See Cognitive abilities, 
URES} Latent class analysis, 229 
学 习 Learning: 
RMS) in Drosophila, 120- 121 
老鼠 的 学 习 in mice, 160-164 
学 习 困 难 Learning disabilities, 145 - 150 
菜 希 一 尼 议 综合 征 ”Lesch-Nyhan syndrome, 138- 139 
疾病 的 易 患 性 阅 值 模型 ”Liability-threshold model of disor- 
ders, 38— 39,86 - 87 
连锁 Linkage, 14,105 - 107 
患 病 同胞 对 没 计 affected sib-pair design, 107 
等 位 基因 共享 allele sharing, 106 - 107 
分 析 analysis, 17 
数量 性 状 基因 座 ” QTL.，106 - 107,369 
基因 座 ,定义 Locus, defined, 14 
对 数 优 势 比 ,或 LOD 记分 LOD score, 101 
寿命 Longevity, 276 
纵向 研究 . J 发 展 Longitudinal studies. See Develop- 
ment, 


长 时 程 增强 Long-term potentiation, 124 


标记 ,DNA， Markers， DNA; 
等 位 基因 特异 PCR allele-specific PCR, 54 
限制 性 片段 长 度 多 术 性 (RELP) © restriction fragment 
length polymorphism (RFLP), 51 -54 
简单 重复 序列 simple sequence repeat (SSR), 51-54 
HEEMI Atk (SNP) single nucleotide polymorphism 
(SNP), 54- 55,110 
单 链 构 旬 多 杰 性 (SSCP) single-strand conformational 
polymorphism (SSCP), 54 

数学 成 就 ”Mathematics achievement, 200 

SER: Matrices, 339 ~ 342 

HEHE Mazebridge rats, 159 - 160,316 

平均 数 Mean, 330-331 

减 数 分 绚 Meiosis, 15 - 16 


BiZ. MAIREAD s2#>] Memory. See Cognitive abilities; 
Learning, 
孟 德 尔 学 派 Mendelians, 33 
适 德 尔 定律 ”Mendel's laws, 6-19 
zH Mental retardation; 
染色 体 和 异常” and chromosomal abnormalities, 141 - 145 
老鼠 mice, 97- 98,99- 103 
数量 遗传 学 “quantitative genetics, 133 - 135 
单 基因 疾病 singlegene disorders, 135- 141 
明尼苏达 双生 子 分开 抚 养 研究 Minnesota Study of Twins 
Reared Apart, 167 
#342534 Mitosis, 57 
FRB Model fitting, 87,351 - 359 
BEAD FEY central dogma and psychology, 322 -3239 
单 体 性 Monosomy，24 
情绪 障碍 ”Mood disorders, 26,217 ~ 222 
收养 研究 adoption studies, 220 - 221 
家 庭 研 究 family studies, 217 - 219 
测定 基因 ,鉴别 基因 identifying genes, 221 - 222 
双生 子 研 究 twin studies, 219 ~ 220 
fei {Ait Morbidity risk estimates, 29 
AEK Morris water maze, 123 
多 元 分 析 Multivariate analysis, 87,321 
和 基因 型 一 环境 相关 and genotype-environment correla- 
tion, 312-313 
和 信息 加 工 and information processing, 195 - 198 
和 模型 拟 合 。 and model fitting, 361 - 366 
和 情绪 障碍 and mood disorders, 218 - 219 
ALAR and personality, 238,241 
和 精神 机 能 障碍 and psychopathology, 230 - 232 
AUGER AE and schizophrenia, 213 - 215 
突变 Mutation, 23,49-51 
诱发 induced, 116 
打靶 targeted, 122- 126 


线虫 Nematode, 95 
神经 纤维 痛 病 “Neurofibromatosis，139 - 140 
PRRI Neurogenetics, 95,116 - 131 
神经 元 Neuron, 117 
RGE), AAR Neuroticism See Personality, 
AEE Nonadditive genetic variance, 170 - 172. 
SUPE; LrtE, See also Dominance; Epistasis. 
不 分 离 Nondisjunction, 24,58 
非 共 享 环 境 Nonshared environment, 75,297 - 304 
Ti Implications, 304 - 305 
畦 殊 因 子 specific factors. 301 - 304 
非 共享 环境 和 青少年 发 展 项 目 Nonshared Environment 
and Adolescent Development project, 302 - 303,313 
《教养 假设 》 The Nurture Assumption, 296 - 299 


AEE Obesity, 259 - 263 
执著 性 强迫 人 格 障 得 。 Obsessive-compulsive personality 


disorder, 248 - 249 
《物种 起 源 》 On the Origin of Species, 279 - 283 
开 让 场 行为 ”Open-field behavior, 65 - 68,70 - 71,99 - 102 


心理 失衡 ”Panic disorder, 222 
路 径 分 析 Path analysis, 359- 360 
系谱 Pedigree, 6 
知觉 速度 。 见 认 知 能 力 Perceptual speed. See Cognitive a- 
bilities 
ARS Personality, 234 - 248 
收养 研究 adoption studies, 235 - 243 
MER and development, 242 
HAW A eC FFM) FiveFactor Model (FFM), 
235 -238 
鉴别 基因 identifying genes, 254 - 256 
天 性 与 教养 的 相互 影响 and naturenurture interplay, 
242 - 243 
观察 评定 observer ratings, 238 - 241 
父母 评定 parent ratings, 238 - 239 
间 伴 评定 peer ratings, 238 - 239 
自 陈 问卷 self-reported questionnaires, 235 - 238 
和 情境 and situations, 241 - 242 
和 社会 心理 学 ”and social psychology, 244 - 247 
双生 子 研究 twin studies, 235 - 243 
Atai Personality disorders, 248 - 254 
Rete antisocial, 250 ~ 253 
Hir- obsessive-compulsive, 248 - 249 
精神 分 型 类 schizotypal, 248 - 249 
药物 遗传 学 “Pharmaacogenetics，102,125 
霄 现 型 ,定义 ”Phenotype，defined，8 
茉 丙 酮 酸 尿 (PKU) Phenylketonuria (PKU), 6 - 7,9,12 - 
13,18,135 - 136,179,314 
PKU, HLAM PKU. See Phenylketonuria. 
多 基因 模型 ”Polygenic model, 33,345 
聚合 酶 链 式 反 应 (PCR) Polymerase chain reaction (PCR), 
51-54 
4254 Polymorphism, 49 - 55 
Fkt Population genetics, 13,285 - 287 
Bia Ret Posttraumatic stress disorder, 224 
普 莱 德 -万 利 综合 征 Prader-Willi syndrome, 27 - 28,141 
前 突变 Premutation, 26,137 
ANTE ME Psychometric model, 156 - 158 
精神 机 能 障碍 ;精神 病理 学 ”Psychopathology，204 - 233 
焦虑 障碍 anxiety disorders, 222 - 226 
注意 缺陷 和 破坏 性 行为 障碍 。 attentiondeficit and dis- 
ruptive behavior disorders, 227 -~ 229 
孤独 证 autism, 227 - 229 
并 发 障碍 co-occurrence of disorders, 230 - 232 
几 童 期 障碍 disorders of childhood, 226 - 230 


O ( 译 者 注 ,页 码 可 能 有 误 , 应 为 352 ~ 353) 
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进食 障碍 eating disorders, 225 
遗尿 症 enuresis, 229 
情绪 障碍 ”mood disorders, 217 - 222 
精神 分 裂 症 schizophrenia，204 - 206 
躯体 形式 障碍 somatoform disorders, 224 
特 形 障碍 Tourette's disorder, 230 

精神 药理 壕 传 学 “Psychopharmacogenetics,，266 


SUHE Quantitative genetics, 35 - 37,61 - 91,345 - 
347 

数量 性 状 基 因 座 (QTL) Quantitative trait locus (QTL), 
93 - 94,98 - 102,369 - 371 
和 药物 器 现 型 ”agnd drug phenotypes, 268 - 271 
和 和 经验 and experience, 317 
和 阅读 障碍 。and reading disability, 146 - 148 


阅读 能 力 Reading ability, 199 - 200 

阅读 障碍 “Reading disability, 145 - 148 

陷 性 Recessiveness, 8,11 

重组 近 交 系 Recombinant inbred stains, 102 

重组 ”Recombination，15 - 17 

[JA Regression, 32,337 - 339 

关系 Relationships, 244 - 246 

BERG Restriction enzymes, 51,- 53 

Bia bill HE Hr BS SE BE SAt, GL DNA, 标记 。 Restriction 
fragment length polymorphism (RFLP). See Markers, 
DNA. 

瑞 特 综合 症 ， Rett syndrome, 138 

核糖 核酸 RNA, 44-45 

RXR Romantic relationships, 245 

k Roundworms, 95 


散 点 图 Scatterplot, 334 - 335 
HABE Schizophrenia, 26,29 - 30,204 - 216 
收养 研究 adoption studies, 210- 213 
不 一 致 的 双生 子 discordant twins, 210 
腿 动 跟踪 eye tracking, 214 - 215 
FAI RGA family studies, 29 - 30,205 - 209 
遗传 高 风险 研究 genetic high-risk studies. 208 
测定 基因 identifying genes, 215 - 216 
双生 子 研 究 twin studies, 29 - 30,209 - 210 
精神 分 裂 类 人 格 障碍 Schizotypal personality disorders, 
248 - 249 
学 业 成 就 School achievement, 198 - 201 
分 离 , 定 律 Segregation, law of, 7-8 
选择 研究 ”Selection studies, 65 - 68,266 - 268 
S Self-esteem, 246 
《自私 的 基因 》 The Selfish gene, 284 
性 别 一 限制 模型 ”Sex-limitation model, 367 
HEH. JX 连锁 。 Sex linkage. See X linkage. 
性 取向 。 包 同性 恋 、 Sexusl orientation, See Homosexuality. 
性 选择 Sexual selection, 292 
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共享 环境 。 另 见 非 共享 环境 。 Shared environment, 75, 
See also Nonshared environment. 


EH. TL AKG Shyness. See Personality, 


“ 连 体 "双生 子 “Siamese” twins, 81 
同胞 交互 作用 横 型 Sbling interaction model, 367 
简单 重复 序列 CSSR) DNA 标记 Simple sequence repeat 
(SSR) DNA marker, 53 
单 基因 模型 Single gene model, 342 - 345 
单 链 构象 多 访 性 (SSCP) Single-strand conformational pol- 
ymorphism (SSCP) ，54 
也 代 址 传 现象 ”Skip-argeneration phenomenon, 20 
有 吸烟 Smoking, 271 -~ 272 
社交 性 。 儿 人 格 Sociability. See Personality. 
社会 生物 学 ”Sociobioiogy，284 
躯体 化 障碍 ”Somatization disorder, 224 
ARTES Somatoform disorders, 224 
空间 能 力 Spatial ability, See Cognitive abilities. 
特殊 认 知 能 力 。 见 认 知 能 力 。” Specific cognitive abilities, 
See Cognitive abilities, 
加 工 束 度 。 风 信息 加 工 。Speed of processing. See Informa- 
tion processing. 
标准 半 Standard deviation, 332 - 333 
标准 分 数 Standardized score, 332 - 333 
统计 学 Statistics, 327 - 371 
EH chi-square, 355 
相关 correlation, 337 - 339 
协 方 关 covariance, 333 - 336 
自由 度 degrees of freedom, 358- 359 
平均 数 mean, 330 - 331 
BH regression, 337 ~ 339 
标准 差 standard deviation, 332 - 333 
FIX variance, 329 - 333 
EAs RAK Stress, 273-274 
fit Stuttering, 149 
瑞典 老龄 化 双生 子 收养 研究 (SATSA) Swedish Adoption- 
Twin Study of Aging (SATSA), 174- 175 
突 触 可 塑性 Synaptic plasticity, 129 
ASERRE Synteny homology, 103 


Bey Tourette's disorder, 230 

转基因 学 Transgenics, 122 

传递 不 平衡 检验 (TDT) Transmission disequilibrium test 
(TDT), 109 

三 联 体重 复 , 扩 增 Triplet repeat, expanded, 25 - 26,137 

三 体 性 Trisomy, 24 

21 一 三 体 症 . BREESE. 
syndrome, 

特 纳 综合 症 Turner's syndrome, 28,144 

双生 设计 Twin design, 37,75 - 82 
等 环境 假设 “equal environment assumption, 80 一 82 
RMAFREETE families-of-twins method, 84 
接合 性 测定 Zygosity determination, 78- 79 


Trisomy - 21, See Down 


Fas aE. SW Unipolar depression. See Mood 


disorders, 


FE Variance, 329 - 333 

方差 分 长 模型 ”Variance components model, 369 - 371 

言语 能 力 。 MAIMED Verbal ability. See Cognitive abili- 
ties. 

FRIAR Vocational interests, 247 
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重量 Weight, 259-263 

SHEMREREZ SE Williams syndrome, 141 - 142 

家 庭 内 关联 检验 ”Withinrfamily tests of association, 108 - 
109 


X 连 锁 Xlinkage，20-22,146 
XO XO, 144 

XXX XXX, 144 

XXY XXY, 143-144 

XYY XYY, 144 
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